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Nemalinmyopati

Agrenska ér ett nationellt kompetenscentrum for
sallsynta halsotillstand och en unik motesplats for
barn, ungdomar och vuxna med
funktionsnedsattningar, deras familjer och
professionella. Det &r belaget pa Lilla Amundén soder
om Goteborg.

Agrenska &r en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter, sdsom familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser, utbildningar
och konferenser. Agrenska driver ocksa Informationscentrum for
sallsynta halsotillstand som ansvarar for att ta fram och kvalitetssakra
informationstexter till Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séallsynta
halsotillstdnd och sprida information om dessa.

Varje ar arrangeras drygt 20 vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungeféar 10 familjer med
barn som har samma séallsynta diagnos, i det har fallet
nemalinmyopati. Under vistelsen far foraldrar, barn med
diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, mojlighet att
utbyta erfarenheter och traffa andra i en liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner
om aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala
aspekter samt det stod samhallet kan erbjuda. Barnens program
ar anpassat efter deras forutsattningar, mojligheter och behov. |
programmet ingar forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband med
familjevistelsen och ar skriven av Johanna Lagerfors, redaktor vid
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig fér allmanheten har
varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva med sjukdomen eller syndromet berattar ett foraldrapar
om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra
namn.

Dokumentationerna publiceras aven pa Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner i pdf-format: agrenska.se.
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— Nemalinmyopati ar en medfédd genetisk sjukdom
som orsakar muskelsvaghet och muskelslapphet.
Symtomen brukar markas redan under spadbarnstiden
eller de tidiga barnaren, till skillnad fran vissa andra
muskelsjukdomar dar symtomen upptrader senare.
Det sager Eva Michael som ar barnneurolog pa
Neurologmottagningen barn, Drottning Silvias
barnsjukhus i Goteborg, och doktorand pa Goteborgs
Universitet.

Ordet nemalin kommer fran grekiskans nema som betyder trad.
Namnet nemalinmyopati syftar pa de tradliknande strukturer som
syns pa muskelfibrerna hos personer med sjukdomen. Dessa kallas
"nemalin rods”, och ar en forutsattning for att diagnosen
nemalinmyopati ska stéllas.

Symtomen debuterar ofta tidigt

Barn med nemalinmyopati har ofta ldg muskeltonus (lag
muskelspanning) och muskelsvaghet. De proximala musklerna,
exempelvis axlar och hofter, blir sarskilt paverkade, medan musklerna
i hander och fotter kan vara mindre paverkade.

Svagheten i musklerna kan paverka olika delar av kroppen och
symtomen varierar darfor hos personer med sjukdomen. En del har
tugg- och svaljsvarigheter och/eller svag munmotorik.

Sjukdomen kan ocksa paverka andnings- och hjartmuskulaturen.

— Det ar viktigt att veta att det finns stora individuella skillnader. Alla
med sjukdomen har inte alla symtom, och kommer heller inte att fa
det. Det ar dock bra att kénna till vilka symtom som kan férekomma,
for att kunna folja upp barnet pa basta satt, sager Eva Michael.

Sjukdomen &r icke-progressiv eller lAngsamt progressiv, vilket
betyder att den inte forvarras eller att den forvarras langsamt.

Flera undergrupper inom diagnosen

Det finns flera olika former av nemalinmyopati, med varierande
symtombild och svarighetsgrad.

Vid svar kongenital form syns minskade fosterrorelser redan i
fosterstadiet och det ar vanligt med extra mycket fostervatten. Ofta
kan barnet inte rora sig pa egen hand vid foédelsen, barnet kan ha
kontrakturer (ledfelstéllningar) och/eller frakturer och klarar inte att
andas sjalv.
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Vid den intermediéra kongenitala formen kan barnet roéra sig och
andas péa egen hand vid fodseln, men utvecklar snart darefter
andningsinsufficiens, det vill sdga att lungorna inte tar upp tillrackligt
med syre. Barn med den har formen brukar inte lara sig att ga.

Barn med klassisk kongenital form av nemalinmyopati har
muskelsvaghet och l1ag muskelspanning, men andas pa egen hand,
och har oftast en positiv motorisk utveckling.

Den milda formen (barn och ungdomsformen) av sjukdomen
kannetecknas av normal graviditet och férlossning samt en normal
nyféddhets- och spadbarnsperiod. Symtom i form av muskelsvaghet
och muskelslapphet utvecklas under barn- och ungdomsaren.

Vid vuxenformen av sjukdomen utvecklas symtomen i vuxen alder,

med proximal muskelsvaghet.

— Ofta har dessa personer haft symtom aven som barn, men de har
varit sa pass lindriga att de inte stallt till besvar, sager Eva Michael.

Hur stalls diagnosen?
Diagnosen nemalinmyopati stalls utifran féljande faktorer:

e Den kliniska bilden. Muskelsvaghet i kombination med lag
muskelspanning.

e Anamnes. Beskrivning av graviditet, nyféddhetsperiod och
milstolpar i barnets utveckling.

e Hereditet (arftlighet). Har andra i familjen liknande symtom?

e Muskelbiopsi. Undersdkningen kan bekrafta att personen har
de typiska tradliknande forandringar pa muskler som
kannetecknar sjukdomen.

e Genetik. Det gar att undersoka vilken gen som béar
forandringen som orsakat sjukdomen. | vissa fall hittar man
inte den sjukdomsorsakande genen.

e EMG. Undersdkning av muskeln dar man ibland kan se
myopatiska férandringar. Ibland ar dock resultatet normalt,
aven hos personer med nemalinmyopati.

e Matning av CK-varde (kreatinkinas). Vardet kan vara
normalt eller nagot forhoijt.

Tolv kédnda gener orsakar nemalinmyopati

Man kanner idag till att nemalinmyopati kan orsakas av mutationer i
tolv olika gener. De tva vanligaste heter NEB (50 procent) och ACTA1
(15-25 procent).

Hos ungefar en av fyra saknar sjukdomen kand genetisk orsak, det
vill saga man vet inte vilkken gen som den sjukdomsorsakande
forandringen beror pa.
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Hur utvecklas symtomen 6ver tid?

Muskelsvagheten hos vissa personer med sjukdomen minskar med
tiden. De flesta upplever en positiv motorisk utveckling, de lar sig nya
motoriska fardigheter och uppnar en motorisk platd, vanligtvis vid 4-5
ars alder.

— Barn med nemalinmyopati uppnar ofta flera milstolpar som att ga
och prata, aven om det sker lite senare @n hos andra jamnariga,
sager Eva Michael.

Ofta upplevs en forsamring av symtomen i puberteten eller vid
viktuppgang. Det beror inte pa att sjukdomen i sig forvarras, utan pa
att samma muskelmassa behover bara upp en langre och tyngre
kropp.

Efter puberteten stabiliseras ofta symtomen igen. Ibland ses en
forsamring igen senare i livet, nar kroppen aldras.

Barn med nemalinmyopati har ofta svag bal och nacke, vilket gor att
det kan vara svart att satta sig upp fran liggande och att huvudet latt
faller framat. Manga upplever en muskular uttréttbarhet.

— Barnet kanske kan ga eller springa, men klagar dver att det gor ont i
musklerna eller att de kanns valdigt trotta. Det beror inte pa lattja utan
pa att musklerna bli tréttare &an hos andra. Traning ar jatteviktigt, men
nar ett barn med nemalinmyopati sager att hen inte orkar mer ska
man lyssna pa det — annars kan muskeln skadas, sager Eva Michael.
Hon tipsar om att anvanda rullstol eller permobil pa vagen till en
aktivitet, sa att barnet sparar energi och orkar vara med pa det roliga.

Den som har svag oralmotorik kan ofta forbattra at- och talformagan
genom oralmotorisk tréning.

— Vissa formagor kan forbattras pa det viset, det géller att testa sig
fram. En del barn dreglar till exempel ganska mycket till en bdrjan,
men detta kan forbattras med hjalp av svaljtraning, sager Eva
Michael.

Andningssvarigheterna beror pa svaga andningsmuskler och leder till
dalig hostférmaga. Det gor att slem latt samlas i luftvagarna, och
barnet kan darfor behéva andningsstdd for att undvika
lunginflammationer.

Musklerna hos en person med nemalinmyopati har en tendens att bli
korta, vilket paverkar rorelseomfanget. Det ar darfor viktigt att trana
pa ratt niva for att behalla rorlighet och styrka sa lange som mojligt.
— Nar en kontraktur val bildats och leden blir helt stel kan man bara
atgarda den kirurgiskt, séager Eva Michael.

Risken for skolios, sned rygg, ar ocksa nagot forhojd.

Uppfoljning sker arligen

Minst en gang varje ar traffar barn med nemalinmyopati ett
multidisciplinart team som foljer upp musklerna och hur de fungerar.
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| teamet ingar till exempel lakare, fysioterapeut, arbetsterapeut,
dietist, logoped, ortoped och specialisttandlakare.

Uppfoliningen sker pa habiliteringen och/eller regionhabiliteringen. P&
den senare finns ett muskelteam med mangarig erfarenhet av
muskelsjukdomar.

Behandling

Behandlingen syftar till att halla musklerna langa och starka. Traning
ar en behandlingsmetod. Andningsregistrering ar ocksa en del av
behandlingen, eftersom den blir en hjalp for att satta in ratt form av
andningsstod.

Det finns for narvarande ingen genterapi for nemalinmyopati, men det
hander mycket inom det har omradet nar det géller andra
muskelsjukdomar. Valdigt forenklat handlar genterapi om att man
avlagsnar de sjukdomsorsakande delarna av ett virus, men behaller
de egenskaper hos viruset som gor att det kan ta sig in i kroppens
celler. Med hjalp av viruset kan man sedan féra in den gen som en
person med en genetisk sjukdom saknar (reparera genen).

— Jag tror att vi kommer se en stark utveckling inom det har omradet
bara inom fem till tio ar, séager Eva Michael.

Forskning som rér nemalinmyopati

Just nu planeras en naturalférloppsstudie som kommer vara ett
samarbete mellan olika sjukhus i USA och Europa. Studien syfte ar
att kartlagga olika symtom hos personer med nemalinmyopati och hur
dessa forandras genom aren. Detta for att fa battre kunskap om
sjukdomen och symtomen, och for att férbereda framtida kliniska
studier.

| en pagaende studie i USA undersoks olika gener som ar kopplade
till nemalinmyopati i ett férsok att hitta fler gener som orsaker
sjukdomen. Det ger mer information om hur olika gener paverkar
muskelfibrernas sammandragningsférmaga, muskelbildning och
muskelfunktion. Insikterna kan i sin tur leda till utveckling av nya
lakemedel.

Eva Michael &r i startfasen av en studie som ska undersoka om
salbutamol kan forbattra muskelstyrkan hos personer med
nemalinmyopati. Salbutamol &r ett &mne som har en anabol effekt:
det Okar proteinsyntesen och proteinmetabolismen, minskar celldod
och nedbrytning av protein samt 6kar celldelningen i kroppen.

— Amnet stabiliserar ocksa cellernas synapser, vilket leder till battre
overforing av elektriska signaler fran nerverna till muskeln.
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Salbutamol anvands idag vid vissa muskelsjukdomar, och
forhoppningen &r att det kan ha effekt &ven pa personer med
nemalinmyopati.

— De fragor jag kommer att forsoka svara pa i studien ar om
salbutamol kan 0ka muskelfunktionen och muskelstyrkan samt om
det kan minska uttréttbarheten och forbattra vardagslivet.

Var dotter genomgick en EMG-undersokning nar hon var liten,
och da var resultatet normalt. Skulle det bli annorlunda om vi
gjorde om den idag?

— Om man inte vet den bakomliggande orsaken till sjukdomen brukar
vi gbra om undersdkningen lite senare. Om man har faststallt diagnos
och orsak behdver man inte gora EMG-undersokningen igen, da
kommer resultatet inte att tillféra nagot mer i diagnostiken.

Kan proteiner paverkas olika i olika delar av kroppen?

— Nej, paverkan ar generell och drabbar hela kroppen. Funktionen i
olika delar av kroppen kan dock paverkas olika beroende pa hur
viktigt det aktuella proteinet ar fér en muskelgrupp eller kroppsdel.

Finns det en mall fér vad habiliteringen ska gdra vid
uppféljningarna?

— Nej, det finns ingen sarskild mall. Det &r viktigt att noggrant
kontrollera muskelfunktionen och ledrérligheten samt hur barnet
klarar av sin vardag. Nar ett barn kommer till regionhabiliteringen for
uppfoljning har vi redan pratat med habiliteringen pa hemorten for att
fa ett hum om vilka problem som kan finnas. Vi kartlagger sedan
muskelfunktion, muskelstyrka och ledrorlighet genom ett antal olika
undersokningar. Beroende pa resultat kan vi sedan rekommendera
vilka atgarder som behovs. Dessa rapporteras till habiliteringen pa
hemorten som ska hjalpa familjen med dessa atgarder. Exempelvis
kan en fysioterapeut prata med idrottsl&raren om barnet blir valdigt
stillasittande under idrottslektionerna, och man kan da hitta aktiviteter
som &r anpassade till barnets funktionsniva.

Vad ska barnet trana, och hur mycket? Vi har haft svart att traffa
nagon som kan att hjalpa oss med detta.

— Vi forsoker att halla oss till evidensbaserad traning, men sadan
saknas i stor utstrackning for personer med nemalinmyopati. N&r vi
pratar om traning for dem menar vi inte styrketraning pa gym.
Viktigast ar att det ar en aktivitet som barnet gillar. Prova er fram och
analysera efterat: Far barnet ont? Gar det dver efter en timmes vila?
Om det inte gar 6ver var aktiviteten eller traningen kanske lite for tuff.
En aktivitet vi rekommenderar &r simning, da tréanas alla
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muskelgrupper i kroppen pa ett skonsamt séatt. Det viktigaste ar dock
att hitta nagot som barnet tycker ar roligt.

Hur vanligt ar det med smarta hos de héar barnen?

— Det beror pa. Barn med strama muskler och manga kontrakturer
kan uppleva mer smarta &n andra. Ar man valdigt svag och sitter i en
rullstol eller ligger ner mycket blir ocksa skelettet skort, vilket kan leda
till smarta. Alla far dock inte ont varje dag. En del far det bara nar de
dvertranar eller om det hander nagot sarskilt.

Var dotter har perioder med smarta varje dag. Hur ska vi da
lagga upp dagen med traning och rutiner?

— Ni maste borja med att se pa vad som orsakar smartan. Far hon
ont i fétterna av att ha statt mycket? Kan det vara s att skolan ar stor
med manga vaningar? Kanske behdver hon fa tillgang till en hiss?
Analysera hela dagen for att forsta vad det ar som orsakar smarta.
Det ar vanligt att det gor ont i benen for att musklerna &r valdigt trotta.
Da kan man se 6ver barnets hjalpmedel, kanske hjalper en rullstol?

Var dotter kan fa ont pa grund av nagot som hant dagen innan
eller for att hon ror sig for lite. Det ar jattesvart att veta vad man
ska gdra for att skapa balans.

— Det forstar jag, det ar svart att forsta och hitta balansen. S6mn kan
ocksa paverka hur barnet kanner sig. Vi kan inte séaga exakt hur man
ska gora och trana, det maste anpassas utifran varje individ. Mental
smarta kan ibland ocksa yttra sig som fysisk smarta.

Elsa har nemalinmyopati

Elsa &r atta &r och har nemalinmyopati. Hon kom till Agrenskas
familjevistelse tillsammans med sin mamma Hanna, pappa Henrik
och lillebror Frank, som &r tre ar.

Redan kort efter att Elsa foddes upptacktes det att nagot inte stod ratt
till eftersom amningen inte fungerade. Familjen skickades trots det
hem, men vid ett aterbesok pad BB dagen darpa reagerade en
sjukskoterska pa att Elsa andades valdigt snabbt och ringde efter
l&karen.

— Han ville inte komma forst, men jag minns skéterskans rdst néar hon
stod pa sig i telefonen. Da forstod jag allvaret, sager Elsas mamma
Hanna.

Familjen blev inlagda direkt. En rad utredningar tog vid och familjen
blev kvar utan att veta nar de skulle fa &ka hem. Elsa genomgick en
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hjarnrontgen och ett ultraljud pa hjartat, och foraldrarna fick fragor om
familjens sjukdomshistoria.

— En overlakare sa till oss att Elsa troligtvis hade reflux. Personalen
lade jattemycket energi pa att fa Elsa att borja amma, men i efterhand
har vi forstatt att hon helt enkelt inte kunde svélja. Det kandes som att
sjukskoterskorna forstod att det var nagot allvarligt fel, men nar vi till
slut skrevs ut hade Elsa annu ingen diagnos, sager Hanna.

Elsa fick nu hemsjukvard, vilket innebar att sjukvardspersonal kom
och vagde och matte henne regelbundet. Foraldrarna lade nastan all
sin vakna tid pa att forsoka fa i henne mat genom att ge ersattning
med flaska ndgon millimeter i taget, men i efterhand har de forstatt att
hon hade svara problem med andningen.

— Vi kan knappt forsta hur hon kunde éverleva. Hon vagde mindre
och mindre och kraktes 30—40 ganger om dagen, sager Henrik.
Familjen hade blivit uppmanad att inte soka efter svar pa internet,
men det var forstas det enda de gjorde.

— Idag finns teknik som mojliggor analys av alla gener
pa en gang. Det 6kar mojligheterna att hitta de gener
som kan vara paverkade vid kongenitala
muskeldystrofier, och pa sa satt faststalla vilken
variant av sjukdomen en person har. Ratt diagnos
underlattar den fortsatta varden.

Det sager Christopher Lindberg som ar docent och
overlakare pa Neuromuskulart centrum och klinisk
genetik vid Sahlgrenska universitetssjukhuset i
Goteborg.

Varje manniska har fatt halften av sin arvsmassa frAin mamma och
halften frAn pappa. Arvsanlagen, generna, finns i cellkarnan i
kroppens alla celler i form av DNA-spiraler som bildar 46 kromosomer
(23 kromosompar). Generna ar drygt 20 000 till antalet och finns
alltsa i tva kopior.

Alla méanniskor bar pa férandringar i sin arvsmassa, men bara en liten
andel av dem ger upphov till symtom. Férandringar som ger upphov
till sjukdom brukar kallas mutationer.

Eftersom ordningen pa genernas byggstenar, de sa kallade
nukleotiderna, utgor mallar for olika proteiner kommer mutationer som
andrar pa denna ordning att medféra olika konsekvenser nar
proteiner bildas.
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Ungefar en procent av nukleotidsekvenserna i vart DNA kodar for
proteiner. De delarna kallas exon. De delar av vart DNA som inte
kodar for proteiner kallas intron.

Nya analysverktyg underlattar diagnostisering

Sekvensanalys ar en metod som anvands for att analysera alla
nukleotider i en gen. Om det finns en k&nd mutation inom en famil;
kan man gora en riktad analys.

— Det gér idag ocksa att gora en screening, det vill siga soka mer
brett efter forandringar som kan orsaka sjukdom nagonstans i en hel
gen. Det har ar nagot som utvecklats explosionsartat de senaste
aren, sager Christopher Lindberg.

Hur arvs nemalinmyopati?
Olika former av sjukdomen arvs enligt olika nedarvningsmonster.

Vid autosomal dominant nedarvning réacker det att en person har
mutationen i den ena av sina tva genkopior for att sjukdomen ska
uppsta. Det innebar att om den ena foraldern har sjukdomen, i detta
fall en normal gen och en muterad gen, &r risken for att barnen arver
sjukdomen 50 procent. De barn som inte fatt den muterade genen far
inte sjukdomen och riskerar inte heller att féra den vidare.

Vid autosomal recessiv nedarvning ar bada foraldrarna friska barare
av en muterad gen, ett forandrat arvsanlag. Vid varje graviditet med
samma foraldrar finns 25 procents risk att barnet far den muterade
genen i dubbel uppsattning, en fran varje foralder. Barnet far da
sjukdomen.

| 50 procent av fallen far barnen den muterade genen i enkel
uppsattning, fran en av foraldrarna, och blir liksom foraldern friska
barare av den muterade genen. | 25 procent av fallen far barnen inte
sjukdomen och blir inte heller barare av den muterade genen.

Om en person med en autosomalt recessiv sjukdom, som alltsa har
tvd muterade gener, far barn med en person som inte &r barare av
den muterade genen, arver samtliga barn den muterade genen, men
far inte sjukdomen.

Om en person med en autosomalt recessiv sjukdom far barn med en
frisk barare av den muterade genen i enkel uppsattning ar det

50 procents sannolikhet att barnet far sjukdomen. | 50 procent av
fallen blir barnet frisk barare av den muterade genen.

Ibland orsakas nemalinmyopati av en de novo-mutation, en
nymutation. De férandrade arvsanlagen upptrader da for forsta
gangen hos personen med sjukdomen, och &r inte nedarvda.
Foraldrarna till ett barn med nymutation har darfor i princip ingen
okad risk att fa ett nytt barn med sjukdomen. Den uppkomna
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foérandringen hos barnet blir dock arftlig, och kan foras vidare till nasta
generation genom ett autosomalt dominant ménster.

Genanalys

Nar man pa kliniska grunder kommit fram till en diagnos kan man
utreda vidare for att fa fram exakt typ av sjukdomen. En bred genetisk
utredning med analys av manga gener samtidigt kan vara det
snabbaste och billigaste sattet att komma fram till en exakt diagnos.
D& analyseras alla gener i individens arvsmassa och man kan da ofta
finna det exakta genetiska felet, mutationen. Denna metod kallas
helexomsekvensering. Om daremot det finns en kdnd mutation i
familjen gors en riktad analys som syftar till att faststalla om en individ
har just den i familjen identifierade sjukdomsorsakande mutationen.
Detta gors genom s.k. sekvensanalys.

Varfér gors en utredning?

Det kan finnas flera skal att ta reda pa exakt vilken gen som ar orsak
till sjukdomen. Ett skal ar att det 6kar kunskapen om hur sjukdomen
yttrar sig och hur prognosen kan se ut.

— Ofta har det forekommit stor frustration innan ett barn far en
diagnos som forklarar symtomen. En del av alla fragor familjen har
kan fa svar i och med att diagnosen stalls, sager Christopher
Lindberg.

Nar man kanner till prognosen blir det ocksa lattare att utforma ett
relevant uppfoljningsprogram, och manga upplever det som positivt
att tillhora en patientgrupp dar man kan fa rad och stod av andra i
samma situation.

Att kanna till den genetiska bakgrunden till sjukdomen blir ocksa
viktigt for att familjen ska kunna fa genetisk vagledning.

— Genetisk vagledning handlar bland annat om att faststalla vem eller
vilka i sléakten som kan vara anlagsbarare av den sjukdomsbarande
genen. Dessa personer kan sedan fa information om hur stor
sannolikheten ar for att de ska fa ett barn med sjukdomen. De kan
ocksa fa reda pa hur man kan bli foralder till barn som inte far
sjukdomen. Detta kan goéras med fosterdiagnostik eller
preimplantatorisk genetisk testning, PGT.

Fosterdiagnostik innebar att ett blivande foraldrapar kan fa reda pa
om fostret bar pa den férandrade genen eller inte. Detta sker genom
ett moderkaksprov i vecka 10 eller 11, eller ett fostervattenprov i
vecka 12-16, och forutsatter att den genetiska férandringen ar kand
(alltsd att man vet exakt vilken mutation som orsakar sjukdomen i
familjen samt var den sitter).

Preimplantatorisk genetisk testning, PGT, kraver ocksa att den
genetiska forandringen ar kand. Metoden innebar att man gor en IVF,
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provrérsbefruktning, och sedan analyserar embryonas DNA. Darefter
aterinfors ett icke anlagsbarande embryo till kvinnans livmoder.

— Fordelen ar att embryot som aterinfors till 99 procents sakerhet inte
bar pa den sjukdomsorsakande genen. En nackdel med metoden ar
att den ar tidskravande. Fran att en remiss skrivs tills att processen
kan satta i gang tar det ofta uppemot ett ar, sager Christopher
Lindberg.

Metoden genomfors idag pa tva sjukhus i Sverige: vid Karolinska i
Stockholm och Sahlgrenska i Géteborg. Det ar ingen lattvindig metod
eftersom endast omkring en femtedel av insattningarna leder till ett
barn.

— Kvinnan maste vara under 40 ar eftersom fertiliteten darefter
minskar. Varje par far tre forsok med hormonstimulering.

Fragor till Christopher Lindberg:

Det gar ju att ta reda pa om ett foster bar pa samma sjukdom
som ett aldre syskon, men kan man ocksa fa reda pa om hen ar
anlagsbarare?

— Det gar att ta reda pa det, men detta ar inget man som patient far
svar pa. Det beror pa ett principbeslut som innebér att man bara tittar
pa det som far direkta konsekvenser for barnet. Om hen sjalv i ett
senare skede i livet vill undersoka om hen &r barare av ett
sjukdomsframkallande anlag ar det upp till den personen att
undersoka detta pa eget initiativ.

Elsa far fler och fler andningsstopp

Val hemma fran sjukhuset fick Elsa allt svarare att andas. Genom en
nassond fick hon mat som skulle tjockna i magen for att hon inte
skulle krakas upp sa mycket, men i stallet forsvarade den andningen.
Vid ett tillfalle drabbades hon av ett allvarligt andningsstopp. Hon slet
dessutom ut sonden manga ganger varje dag.

Den nya vardagen var tuff. Hanna var foraldraledig och Henrik var
hemma atta manader for vard av allvarligt sjukt barn.

— Allt kretsade kring Elsa som fick mat via sonden. Det gick inte ens
att tanka pa att kunna ga tillbaka till jobbet eller nar det skulle kunna
ske. Det var hemskt att inte veta vad som var fel, sdger Hanna.

Nar hennes syster kom pa besok fran en annan stad tittade hon pa
Elsa och sa direkt att hon tyckte att de behdvde aka in till sjukhuset.
Val dar uppmattes syresattningen till 67 procent.

— Normalt innebér det att barnet ar blatt i ansiktet, men Elsa var inte
det. Hon fick syrgas och vi var fortvivlade, samtidigt som vi hérde
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lakaren prata om helgplanerna med sina kollegor. Det var olika
varldar som krockade och en véldigt jobbig tid for oss, sager Hanna.
Elsa blev inlagd pa en infektionsmottagning med dubbelsidig
lunginflammation, och familjen blev kvar i tvd manader. De visste
fortfarande inte vad som var fel med Elsa.

— En biopsi av muskeln, alltsa ett vavnadsprov, ar en
viktig del av undersokningen for att sakerstalla om en
person har nemalinmyopati. Forandringarna pa
muskelfibrerna syns tydligt nar proverna analyseras i
mikroskop.

Det sager Anders Oldfors, professor pa avdelningen
for patologi vid Sahlgrenska universitetssjukhuset i
Goteborg.

Styrningen av vara musklers arbete borjar i hjarnbarken. Dar skickar
nervceller en signal till ryggmargen om att utféra en rorelse. Fran det
nedre motorneuronet skickas uppdraget vidare, via utskott som har
kontakt med muskeln.

— Hela detta system kan drabbas av muskelsvaghet. Vid
nemalinmyopati och andra muskelsjukdomar finns orsaken i sjalva
muskelfibrerna, sager Anders Oldfors.

En muskel ar uppbyggd av buntar med muskelfibrer, som ar celler
med tusentals cellkarnor. | andra celler i kroppen innehaller en cell
endast en cellkarna.

— Muskelfibrer &r stora celler, de kan vara tio centimeter langa.
Tradarna ar tunna, bara fem hundradels millimeter tjocka.

Flera typer av muskelsjukdomar

Det flera typer av arftliga muskelsjukdomar. En &r muskeldystrofier,
dar membranet som omger varje cell &r skort och brister. D& dor
muskelfibrerna och forsvinner efterhand.

Andra sjukdomar paverkar amnesomsattningen i fibrerna och ger
upphov till metabola sjukdomar, vilka paverkar energibildningen i
cellerna. En tredje grupp drabbar den elektriska aktiviteten,
signalerna fran nerverna, som ska fa musklerna att dra ihop sig.

— En fjarde grupp beror pa fel i strukturen hos de tunna tradarna i
muskelfibrerna, som kallas filament. Det &r dessa tradar som gor att
muskeln kan kontrahera, dra sig samman. Nemalinmyopati ar ett
exempel pa en sadan sjukdom, sager Anders Oldfors.
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Buntar av filament bildar ett regelbundet ménster som kallas
sarkomerer. | sarkomererna finns tunna och tjocka filament som
Overlappar varandra. Vid en muskelsammandragning startar ett
komplicerat samarbete mellan filamenten och de proteiner som styr
rérelsen. Flera av de proteiner som har betydelse fér den
sammandragande rorelsen ar paverkade vid nemalinmyopati.

Muskelbiopsi — ett viktigt verktyg vid diagnostisering

For att stalla diagnos pa muskelsjukdomar tas en bit vavnad med ett
Oppet snitt eller med hjalp av en ndl. Provet, stort som en gul arta,
fryses snabbt i flytande kvave.

— Tack vare den snabba nedfrysningen bevaras provets struktur och
alla proteiners enzymaktivitet behalls. Det gor att vi kan undersoka
muskelprovet pa manga olika satt, sager Anders Oldfors.

Muskelprovet skars i tunna snitt och analyseras, bland annat i ett
elektronmikroskop. Vid en hog férstorning syns muskelns
konstruktion i detal;.

— Manga muskelsjukdomar gor att muskelfibrernas struktur ser
speciell ut, och darfor kan biopsi vara en bra ledtrad for att kunna
stalla ratt diagnos, i kombination med genetisk analys. | en muskel
hos en person med nemalinmyopati syns foréandringarna som svarta
ansamlingar i den annars regelbundna strukturen, sager Anders
Oldfors.

Ansamlingarna av nemalinkroppar gor att muskeln inte kan dra ihop
sig som den ska, utan blir svag.

Sjukdomen kan ha flera genetiska orsaker

Idag k&nner man till tolv olika gener som ar associerade med
nemalinmyopati. De vanligaste ar generna som kodar for proteinerna
actin och nebulin.

Manga med nemalinmyopati saknar genetisk diagnos. Med ny teknik
analyseras alla gener pa en gang, i stallet for att man letar efter
paverkan i de gener som man vet ar inblandande vid nemalinmyopati.

Fragor till Anders Oldfors

Kan man missa nemalinkroppar om man tar ett valdigt litet prov
vid biopsin?

— Nej, aven vid en liten biopsi far man med sig manga muskelfibrer.
Har barnet nemalinmyopati missas detta inte vid en biopsi. Daremot
leder mutationer i exempelvis aktin- eller nebulingenerna inte alltid till
nemalinmyopati.
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Nar var dotter fick sin diagnos fick vi hora att det inte gar att veta
vilken form av sjukdomen en person har, att symtombilden &r
lite ”flytande”. Stammer det?

— De indelningar som finns &r grova. Det gar inte alltid att saga exakt
vilken grupp en person tillhor.

Nar Elsa var ett halvar fick hon sin diagnos: nemalinmyopati. | samma
veva opererade man in en gastrostomi sa att hon kunde fa mat direkt
in i magen via en sond.

— Vi fick olika bud om hur allvarlig grad av sjukdomen Elsa hade.
Man sade till oss att hon befann sig i en grazon, severe eller inte
severe, och hela forsta aret trodde jag att hon skulle dé. Nar hon var
ett och ett halvt ar stéllde jag fragan till en av Elsas lakare, som da
erkande att hon glomt meddela oss att de inte langre trodde att Elsa
|6pte risk att do i fortid av sjukdomen, berattar Hanna.

Nar Elsa var ett ar borjade hon i en forskola som var knuten till
habiliteringen. Hon kraktes mycket och drabbades av manga
infektioner.

— Vi fick kanslan av att det var manga barn i kd och att det var viktigt
att passa pa nar vi fick en plats, men vi 6nskar i efterhand att nagon
hade sagt att det var viktigare att hon madde bra och att vi inte
behdvde stressa med forskolan, sager Henrik.

Pa habiliteringen fick familjen ocksa kontakt med en neurolog, som
de fortfarande traffar regelbundet. En gang om aret foljs Elsa upp,
teamet justerar medicinering och kollar reflexer.

— | borjan trodde ingen att hon skulle lara sig att ga, men det gjorde
hon vid tva ars alder!

Hon borjade gatrana i habiliteringens varmvattenbassang och en dag
tog hon steg pa egen hand nar vi stod i en butik och skulle kopa skor.
Det var helt otroligt, vilken gladje, sager Henrik.

Elsa gar, men inte alltid sa stadigt, och foraldrarna ar alltid pa sin
vakt.

— Vi kan aldrig riktigt slappna av, for hon tar inte emot sig nar hon
ramlar. Darfor aker hon oftast i sin permobil vid langre forflyttningar.
Hon kan till exempel ta den till leksaksaffaren, sen parkerar hon den
precis vid ingangen och gar runt i butiken hur lange som helst, sager
Hanna och ler.

Elsa har manga intressen, som musik, dans och nu pa senare tid:
historia. Hon ar sarskilt intresserad av forintelsen och tycker om att
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titta pa Lilla aktuellt. Hon ogillar Donald Trump, men alskar klader och
att hitta ett eget uttryck.

— Nar man inte &r som alla andra fysiskt far man forsoka hitta saker
som kan visa vem man ar. Jag tror att det ar darfor hon ar sa
noggrann med vad hon har pa sig och vad hon uttrycker genom sin
kladsel, sdger Hanna.

Elsa far ofta hora att hon har fina klader, fyller Henrik i.

— Hon alskar loppisar och har en egen stil. | det ar hon valdigt
bestamd. Hon &r beroende av oss i s mycket annat, sa det blir ett
satt for henne att visa och ta vara pa sin sjalvstandighet.

Att leva med nemalinmyopati

Anna Hallgren ar 50 ar och har nemalinmyopati, precis
som sin mamma och dotter.

— Vi ar tre generationer kvinnor som har samma
sjukdom, men vi ar samtidigt helt olika varandra,
berattar hon.

Nar Annas mamma Ingalill féddes 1940 visste man inte vad
nemalinmyopati var. Sjukdomen beskrevs forsta gangen forst 17 ar
senare. Ingalill kande sig oséker pa om hon skulle kunna bli foralder,
men tillsammans med Annas pappa fick hon tva barn.

— Forst kom min bror som ar frisk, lang och stark och sedan kom jag
— rena motsatsen! Det brukar jag skoja om, sdger Anna och skrattar.

Nar Anna var nyfodd var hon slapp i muskulaturen och hade svart att
ata. Med tiden blev hon battre och hon larde sig att ga.
Nemalinmyopatin har aldrig fatt hindra henne fran att leva det liv hon
vill, séger hon.

— Jag har gatt emot de flesta rekommendationer jag fatt. Jag ar
fostrad att gora det jag kan, utifrdn egen formaga, och det har jag
verkligen gjort ocksa.

Som 24-arig socionomstudent akte hon till Australien med en kompis.
De var backpackers utrustade med varsin ryggsack och Annas
rullstol.

— Vi akte buss fran stélle till stalle och levde som alla andra ungdomar
pa resa. Pa den tiden fick man klattra pa Ayers rock och det gjorde
jag, eller klattrade och klattrade — jag krop pa Ayers rock. Det ar det
inte alla som har gjort! Jag har ocksa rullat fram i rullstol pa kinesiska
muren, pa en av de platta nivaderna dar det inte finns nagra trappor.
Sa jag har upplevt mycket, men ocksa ramlat, skadat mig, gratit och
kampat. Jag har gatt igenom bade helvete och lycka.
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Anna har genomfort det mesta av allt hon bestamt sig for, men ocksa
hittat en strategi:

— Jag har gjort allt som jag bestamt mig for att géra, men jag har
ocksa jobbat pa att hitta en néjdhetsniva i livet. Det tror jag ar viktigt
att gora for att vara lycklig och tillfreds, sager hon.

Dottern Wilma har ocksa nemalinmyopati. Anna forsoker lara henne
det hon sjalv lart sig: att acceptera hur livet ar och att det ar ett bra liv,
trots sjukdomen.

— Jag tror att det ar viktigt att ocksa stélla krav, pa ratt nivd. Om jag
bara sopar banan fér min dotter, vad gor jag henne for tjanst da? Hon
ar Wilma i forsta hand, inte sin sjukdom. Ibland forstar folk inte riktigt
hur paverkade vi ar av var sjukdom eftersom vi alltid framstar som
glada och framat. Det kan vara lite klurigt.

Anna har bade goda och mindre bra erfarenheter av sin skolgang.
Idag, nar dottern gar i skolan, dnskar sig Anna pedagoger som inte
bara kan sitt &mne, utan som ocksa vill se varje barn och hans eller
hennes behov.

— For mig ar det viktigt att de ar villiga att samarbeta med oss
foraldrar. Som Wilmas mamma vill jag bli inbjuden till méten och vara
involverad i I6sningar som kan hjalpa Wilma i skolan, séger hon.

Det finns en rad saker som kan vara till hjalp, som att f ta med sig
kompisarna nar man behdver anvanda hissen.

— Barnen som skadat sig pa skidsemestern far aka hiss pa skolan,
men inte ta med kompisarna. Detta for att de inte ska missbruka
hissen. Sadana regler ska bara galla nagon som har en tillfallig
skada, inte en livslang sjukdom. Jag kraver att min dotter ska fa ha
med sig kompisarna i hissen, for det sociala kittet ar sa otroligt viktigt.

Att hamna utanfor var nagot Anna sjalv upplevde under sin skoltid.

— Jag kunde inte cykla till skolan, fér da fanns ingen energi kvar till
skolarbetet. Darfér kunde jag inte vara med nar de andra cyklade
hem tillsammans, och det var da de snackade om vem som var Kar i
vem eller vem som varit dum — det dar mellansnacket som ar sa
oerhdrt viktigt for ens sociala liv. Jag tror att det som gjorde mig mest
ont nar jag var liten var just det, att vara utanfor den sociala
gemenskapen.

Anna har alltid pratat med Wilma om hennes diagnos, och att hennes
liv kommer att se ut sahar. Nar Wilma borjade forskoleklass var hon
valdigt stolt 6ver sin permobil, och alla kompisar ville aka med henne
pa den.
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— P& en rast kom barnen pa att de kunde leka tandlakare och
anvanda den som tandlakarstol. Pedagogerna ringde och fragade om
andra barn fick anvanda den, och det var sjalvklart for mig att saga ja.

Wilma har haft olika fritidsintressen, bland annat har hon spelat
fotboll.

— Vi har tagit in Wilma i alla s& kallade "friska” sammanhang, och sen
anpassat situationen utifran henne. Som sjudring spelade hon
matcher och klarade kanske tva minuter &t gadngen. Det handlade inte
om att vara bast, utan om att vara delaktig.

Andningsproblematik vid nemalinmyopati

— En person med nemalinmyopati har friska lungor,
men svaga muskler, vilket kan gora att hen drabbas av
andningssvarigheter. Infektioner och
lunginflammationer kan leda till allvarlig sjukdom.
Darfor ar det viktigt att redan tidigt halla koll pa
andningsfunktionen. Det sager Agneta Markstrom som
ar overlakare pa Somn- och andningscentrum vid
Akademiska sjukhuset i Uppsala.

Hur fungerar var andning?

Regleringen av andningen sker i hjarnstammen, som ar en
forlangning av ryggmargen. Nar vi andas anvander vi vara
interkostalmuskler, som sitter mellan revbenen i tva lager. De lyfter
bréstkorgen. Diafragman ar den stora andningsmuskeln, som gor ett
stort jobb nar vi andas.

— Det ar viktigt att veta vilka muskler som drabbas vid en
muskelsjukdom, eftersom det avgor vilka funktioner i kroppen som
paverkas, sager Agneta Markstrom.

Andningsbesvar kan ha manga olika anatomiska eller fysiologiska
orsaker, exempelvis:

e Paverkad central andningsdrive
e Svag inandningsmuskulatur

e Svaga interkostalmuskler

e Svag diafragma

e Lungpaverkan

e Skolios

e SOmnapné

e Alveolar andningssvikt
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Vad behover sjukvarden veta?
For att kunna avgora hur man bast hjalper ett barn behover
sjukvarden stélla ett antal fragor:

e Hur muskelsvagt ar barnet?

e Orkar barnet ata?

e Finns tecken pa felsvaljning?

e Orkar barnet hosta?

e Har barnet mycket slem?

e Har barnet skolios?

e Har barnet upprepade infektioner?
e Hur sover barnet pa natten?

— Dalig nattsomn, nedsatt hostkraft och upprepade infektioner ar tre
symtom som bdr gora att varningsklockorna ringer. | de fallen vill vi
garna gdra en nattlig andningsregistrering (NAR) for att kunna se hur
andningsstorningen ser ut och utifran NAR sétta in ratt andningsstod
till barnet, sager Agneta Markstrém.

Viktigt att forebygga lungkomplikationer

For att forebygga lungkomplikationer ar det bra att forhindra
infektioner och i mesta majliga man minska slemmet i luftvagarna.
Det kan bland annat géras genom slemmobiliserande évningar och
inhalationer av koksalt, hypertont koksalt och/eller tidig
antibiotikaprofylax.

— Det kan hjalpa till att halla infektioner borta. En fuktad slemhinna &ar
mycket mer motstandskraftig &n en torr.

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

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

Symtom under sdmnen

Barn som har en diagnos dar andningssvarigheter brukar inga
behover foljas upp inom sjukvarden.

— Idag vet vi ganska val vilka diagnoser som innebar att vi maste vara
pa tarna redan fran borjan, och till dem hor nemalinmyopati. Alla barn
som har nemalinmyopati ska géra en andningsregistrering.

Det gors genom att man méater barnets syreméttnad och koldioxid vid

somn. Under REM-s6mnen minskar diafragmarorligheten och darfér
syns andningsstorningar bast under REM-sémnen.
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— Om man har stora andningsproblem ser vi det nastan direkt nar
barnet har somnat. Ibland kan man se att syreméattnaden faller da,
och att barnet har ett foérhojt koldioxidvarde.

Andningsstorningar kan komma smygande, och visa sig genom att
barnet far huvudvark eller upplever trétthet. Det ar latt att missta det
for annan trétthet som hor ihop med sjukdomen, men det &r viktigt att
veta vad som &r vad.

— Det som latt kan handa vid nemalinmyopati ar att barnen drabbas
av en lunginflammation och bli jattesjuka. De kan d& behoéva laggas in
for intensivvard och intuberas. Detta vill vi forstas i mojligaste man
undvika.

Andningsstddjande behandling

Det finns flera olika typer av andningsmasker for andningsstod, sa
kallad icke-invasiv ventilation. Med CPAP andas barnet mot ett
motstand, och med BPAP far hen hjalp med inandningen. Malet &r att
kunna behandla pa natten och slippa andningsstod dagtid.

Det finns bade nasmasker och masker som tacker hela ansiktet.

— Néasmask ar ofta mest bekvamt for patienten. For lungan ar dock
helmasken battre. Manga barn tycker om den nar de val vant sig,
sager Agneta Markstrom.

En befuktare kan hjalpa till att 6ka luftens fuktighet.

En del barn har en trakealkanyl, en ventil i halsen, som ger en bra
och saker andning eftersom luften hamnar dar den ska vara.

Det som tagit och tar mest kraft foér Elsa och hennes familj ar
andningssvarigheterna.

— Det har tagit oss atta ar att hitta ratt rutiner. Idag gar vi hos ett
andningsteam som &r helt fantastiskt. Vi ringer och skickar sms till
dem om precis allting, till exempel nar hon har mer slem &n vanligt i
luftvagarna och vi hojt medicineringen tillfalligt. Det ar ett jattestod for
oss att fa bekraftat av dem att vi gor ratt och att de vet laget, sager
Hanna.

I manga ar kampade Elsas foraldrar med kanslan av att andningen
hangde pa dem — att det skulle bli lattare for Elsa bara de anstrangde
sig mer eller tranade mer.

— Hon fick ofta infektioner, och vi fick intrycket av att det foljde med
sjukdomen. Nu pa senare tid har vi fatt hora att man till varje pris ska
undvika infektioner som kan leda till lunginflammation. D& funderar
man givetvis pad om vi borde varit &nnu mer forsiktiga, sager Henrik.
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Nar Elsa var tre ar blev hon inlagd pa sjukhus med lunginflammation
och en delvis kollapsad lunga. Efter det fick hon andningsstod,
BIPAP. Det hjalper henne att ta fulla andetag pa natten, och en
befuktare hjalper till att 6ka luftens fuktighet.

Det var svart for Elsa att vanja sig vid ansiktsmasken i borjan, men
idag fungerar det bra. Eftersom hon kan krékas i den kan hon inte
lamnas ensam. | flera manader turades Hanna och Henrik om att
vara vakna och dvervaka sin dotter halva natten var, men idag har de
avlosning hemma.

— Néar hon mar bra klarar hon att fa av sig masken pa egen hand, men
om det hander nagot pa natten, som att hon kraks, tar det tid for
henne att forsta vad som hander. | det laget kan vi inte lita pa att hon
skulle klara av att ta av sig masken, séager Henrik.

Elsa har ocksa en hostmaskin som hjélper henne att mobilisera och
fa upp slem som samlas i luftvagarna. Den anvander hon flera ganger
varje dag — oftare nér hon har en infektion. Det goér att hon kan sova
battre pa natterna.

— Hon kan sjalv saga till att hon vill géra andningsgymnastik och
hosta, hon kanner att det hjalper henne, sdger Hanna.

Ibland blir det andningsgymnastik sju ganger pa en dag. Programmet
tar ungefar 30 minuter vid varje tillfalle.

— Det gar lite snabbare nar hon &r helt frisk, men det &r hon nastan
aldrig, sager Henrik.

Arhetsterapi och fysioterapi vid nemalinmyopati

— Alla manniskor mar bra av fysisk aktivitet, och det
galler forstds aven de som har svaga muskler. Med
ratt traningsform och hjéalpmedel som stéd kan
personer med nemalinmyopati leva aktiva och
stimulerande liv.

Det sdger Johanna Weichbrodt,
specialistarbetsterapeut och Bjérn Klanac,
fysioterapeut, som bada arbetar vid
Regionhabiliteringen i Géteborg.

P4 1990-talet bildades ett team for barn med neuromuskulara
sjukdomar pa Regionhabiliteringen som tillhér Drottning Silvias
barnsjukhus i Goteborg. Syftet var att samla erfarenhet av sallsynta
diagnoser for att kunna stétta de lokala habiliteringarna runt om i
landet.
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— Idag fdéljer vi regelbundet upp 330 barn med olika heuromuskulara
diagnoser, bland annat nemalinmyopati. De kommer for uppfdljning
en eller tva ganger per ar, vissa kommer vartannat ar, séager Johanna
Weichbrodt.

| teamet ingar flera professioner som ar specialiserade pa
neuromuskulara sjukdomar, sdsom barnneurolog, fysioterapeut,
arbetsterapeut, dietist och habiliteringsassistent.

Vad kéannetecknar nemalinmyopati?

Symtombilden hos barn med nemalinmyopati varierar mycket. Det
finns flera former av sjukdomen, men symtombilden varierar ocksa
inom varje grupp. Vanliga symtom &r 1dg muskelspanning samt
muskelsvaghet, vilket leder till en férsenad motorisk utveckling. En
del barn har medfédda ledfelstallningar, men sadana kan ocksa
uppsta senare. Manga har ryggproblem och svarigheter med
andningen.

— Ju svagare barnet ar, desto viktigare ar det att ge barnet bra
forutsattningar for aktivitet. Dar har vardpersonalen en viktig roll for
att skapa de basta forutsattningarna, sager Bjorn Klanac.

Muskelsvagheten &r ofta mest pataglig i ansikts-, nack- och
andningsmuskler. Muskulaturen narmast balen (proximala muskler)
ar oftast mer paverkad an den distala muskulaturen.

— Hur val muskelstyrkan kan utvecklas hos ett barn beror bland annat
pa vilken form av sjukdomen barnet har. Vi vet att muskelstyrkan kan
forbattras under de forsta levnadsaren, men att den darefter oftast blir
mer stationar. Hos vissa personer forsamras muskelstyrkan och
motoriken med tiden, men i de fallen sker férsamringen i langsam
takt.

Traning vid muskelsvaghet

Tréning ar viktigt for alla, &ven for den som har svaga muskler. Fysisk
aktivitet ger battre muskelstyrka och kondition. For ett litet barn
handlar "traning” mycket om att skapa férutsattningar i lekmiljon. Det
kan innebara att ha ett bord dar barnet kan sta upp och leka. Malet ar
att stimulera barnet till att leka och rora sig. | skolaldern kommer
skolidrotten, som ska anpassas sa att alla barn kan delta. Den ska
vara inkluderande utan att vara utpekande.

— Det kan till exempel innebéra att man har tre hinderbanor med olika
svarighetsgrad, dar alla barn sjalva far vélja vilkken de vill kora. |
racketsport kan man anvanda en ballong i stéllet for en boll eller
fijaderboll, sager Bjorn Klanac.

En fysioterapeut fran habiliteringen eller en person fran SPSM,

Specialpedagogiska skolmyndigheten, kan komma till skolan och
beratta for idrottslarare och annan personal hur de kan tanka for att
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ett barn med exempelvis nemalinmyopati ska kunna delta pa ett bra
satt. Grundtanken &r att anpassa aktiviteten utifran vad som fungerar
for barnet. Motivation &r jatteviktigt — en traningsform som barnet inte
tycker ar rolig blir aldrig langvarig.

— Eftersom sjukdomsgraden i ho grad varierar kan det vara svart for
vissa av barnen att vara fysiskt aktiva, och da kan det racka att de far
vara sa delaktiga som mojligt i de dagliga aktiviteterna, utifran sina
egna forutsattningar.

For starkare personer med nemalinmyopati bor styrketréaning och
konditionstraning ske pa en lagintensiv till mattlig niva. Det innebar
bland annat att man kor fler repetitioner med lagre vikt, och inte ska
strava efter att kora slut pa en muskel. Det kan kannas svart att veta
vad som ar ratt niva av traning, men Bjorn Klanac rekommenderar att
prova sig fram.

— VAaga testa, det ar viktigt att hitta ratt former for fysisk aktivitet, och
det ar inte farligt att réka trana for mycket en eller nagra ganger. Om
barnet far valdigt ont efterat ar det kanske for tufft, men utan att testa
vet ni ju inte, sager han.

Simning och bassangtraning ar jattebra alternativ for manga eftersom
det ar skonsamt for kroppen att réra sig i vatten, samtidigt som man
tranar kroppens alla muskler.

Respirationsproblem

Manga barn med nemalinmyopati har en dalig hoststét, bland annat
for att diafragman, den viktigaste andningsmuskeln, ar forsvagad. Det
gor att det kan vara svart att fa upp slem. Manga barn ar hjalpta av
bollévningar, andningsmask, hostmaskin och manuell hosthjalp.

En del barn behdver hjalp av respirator dygnet runt for att syresatta
sig ordentligt.

Ledfelstallningar

En internationell studie som gjorts av 143 barn med nemalinmyopati
visar att manga barn med de svarare formerna av sjukdomen har en
forsenad gangdebut. Nagra av barnen i den studien foddes ocksa
med felstallningar som hoftledsluxation eller fixerad klumpfot.

— Ledfelstéliningarna kan vara en konsekvens av sjukdomen eller
utvecklas pa grund av muskelsvaghet, inaktivitet eller
kompensatoriska rorelseménster, sager Bjorn Klanac.

For att forebygga kontrakturer och ledfelstallningar, och for att
kompensera for dverrorlighet, anvands bland annat ortoser och
stretchdvningar. Statraning ar jatteviktigt for den som inte gar eller
star sjalvstandigt. Det stretchar hofter, knan och fotleder, belastar
skelettet och minskar risken for skoliosutveckling. Statraningen kan
ockséa paverka lungfunktionen positivt och dka barnets
rorelseformaga.
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— Vissa barn ar 6verrorliga i handlederna och da kan det fungera med
handledsskydd vid vissa aktiviteter, som datorarbete. Vid strama
leder, kontrakturer, &r det viktigt att stretcha dagligen samt att
anvanda ortoser nattetid, sager Johanna Weichbrodt.

Hjalpmedel skapar mojligheter for delaktighet

Eftersom patienter med nemalinmyopati har svaga muskler ar det inte
ovanligt att de utvecklar skolios (sned rygg), sarskilt om de anvander
rullstol. Knappt en fjardedel av barnen i den internationella studien
utvecklade skolios. For att forebygga skolios ar det viktigt att se dver
hur barnet sitter och ligger och behandla med sittstdd, korsett och
ibland kirurgi. Pa regionhabiliteringen gér man en sittanalys innan
rekommendation om behandling ges.

— Barnet ska sitta symmetriskt. Aven en liten asymmetri kan fa stora
konsekvenser. Tank ocksa pa att variera liggstallningen pa natten,
sager Johanna Weichbrodt.

En korsett kan fordrdja, men inte férhindra, utvecklingen av skolios.
— Harda sittstodskorsetter har alltid battre effekt an mjuka, och nar
barnet val vant sig vid korsetten brukar de kanna att de har stor nytta
av den. De marker att de blir friare och kan réra armarna lattare.

Vid kraftig skolios behévs en skoliosoperation. Om barnet inte har
vuxit fardigt anvander man oftast sa kallade growing rods, stag som
man forlanger nar barnet véaxer. Nar barnet vuxit klart gors en
slutoperation.

For att framja barnens och ungdomarnas sjalvstéandighet finns en rad
hjalpmedel och strategier att anvanda. Det kan handla om allt fran att
valja klader som &r latta att ta av och pa till latta bestick, rullstolar
eller bostadsanpassning, sager Johanna Weichbrodt.

— Det finns ocksa manga bra digitala hjalpmedel. Har kan
dataresurscentret DART i Vastra Gotalandsregionen vara till god
hjalp. Motsvarande verksamhet finns ocksa i andra regioner.

Barn med nemalinmyopati kan drabbas av fatigue, trotthet, pa grund
av muskelsjukdomen. Sma barn kan behdva hjalp att prioritera sina
aktiviteter s& att de har kraft kvar till det som ar viktigast. "Kan sjalv’-
kéanslan ar stark hos barn och den ska givetvis uppmuntras aven hos
barn som har en muskelsjukdom. De kan mycket sjalva, aven om de
inte kan pa exakt samma satt som alla andra.

— Att "kunna sjalv” kan ocksa vara att instruera en assistent till att
utfora saker. Manga barn behdver leva med assistans under hela sitt
liv, och ju tidigare de lar sig att aktivt kunna instruera assistenterna
och driva aktiviteten, desto mer sjalvstandiga blir de, sager Johanna
Weichbrodt.
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Fragor till Johanna Weichbrodt och Bjorn Klanac:

Vi upplever att var dotter far mycket hosta nar vi tranat i
bassang. Darfor har vi dragit oss lite for att simma med henne.
Ar detta vanligt?

— Jag har hort detsamma hos exempelvis kolpatienter, men jag har
inte hort det i ndgon stor utstrackning hos barn med nemalinmyopati.
Det skulle kunna vara sd att slemmet frigors lite av den fuktiga varma
luften. Slemmet behover ju komma upp, sa prova garna om en
hostmaskin kan hjalpa henne efter simningen, sager Johanna
Weichbrodt.

Réacker en timmes statraning per dag?

— Rekommendationen &r en till tva timmar per dag, men det &r inte
alltid praktiskt mojligt. Far ni till en timme per dag ar det bra! Om det
gar att fa barnet att sta langre ar det dock att foredra. Se till exempel
till att ha bra stamgjligheter i skolan, sager Bjorn Klanac.

— En del barn star manga timmar varje dag. Sa lange barnet orkar sta
finns det inga begrénsningar for antalet timmar per dag. Barnet kan
std medan hen har lektion, ater, leker eller tittar pa tv, sager Johanna
Weichbrodt.

Hur ofta ska vi undersdka ryggen, for att upptacka eventuell
skolios?

— Jag skulle saga tva ganger om aret i tillvaxtperioder, eftersom
utvecklingen kan ske ganska snabbt, sager Johanna Weichbrodt.

Elsa gar i andra klass

Idag gar Elsa i tvaan i en "vanlig” klass, i en skola nara hemmet. Dar
har hon en resursperson.

— Vi funderade mycket dver skolvalet. | férskolan fanns manga barn
bade med och utan funktionsnedsattningar, och personalen hade stor
forstaelse for Elsas situation. Idag gar hon i en skola med 500 elever.
Det skapar forstas nya utmaningar, sager Henrik.

Infor skolstarten hade foraldrarna ett mote med rektor,
specialpedagog, logoped och idrottslarare. Da var personer fran
habiliteringen ocksd med. Elsa trivs bra i skolan p4 manga satt, hon
gillar ramar och rutiner bast, inte fri lek. | den fria leken hamnar hon
latt utanfor.

— Skolan forsoker hjalpa till och Elsas klass kommer att fa behalla
klassrummet narmast hissen &nda till sexan. Personalen har redan
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borjat fundera pa hur de ska goéra i femman néar barnen far
hemkunskap, och det &r jattebra att de ar proaktiva. Vi kdnner dock
att de ger upp lite for latt. Ibland nar de foreslar saker sager Elsa nej,
och da gor de inte mer, sager Hanna.

Elsa véljer ofta att vara sjalv i skolan, for att skippa bli "ratad” av
klasskompisarna. Det gor att hon inte vill ga till fritids, eftersom alla
barn maste ga ut och leka dar. Elsa gillar mest att vara inomhus.
Ibland blir hon ledsen pa skolan och nar hon grater tar hon ut all
energi. DA far foraldrarna komma dit och hamta henne.

— Vi har gett skolan en bok om hur man kan leka sa att alla kan vara
med. Jag har ocksa skrivit ut kompendier med forslag pa olika lekar
som kan vara roliga och fungera for alla. Men vi skulle 6nska att
skolan kunde mdta upp i det lite battre, sager Hanna.

Kost, néiring och dtande vid nemalinmyopati

— Kosten kan spela en viktig roll for personer med
nemalinmyopati. Ratt kost kan bland annat optimera
tillvaxten samt forhindra benskérhet, naringsbrist,
mag-tarmproblem och foérlust av muskelmassa. Det
kan ocksa hjalpa personen att bibehalla en halsosam
vikt.

Det sager Josefine Lindqgvist som ar dietist pa
Regionhabiliteringen vid Drottning Silvias barnsjukhus
| GOteborg.

Den forsta tiden i livet far barn bréstmijolk eller erséttning, i vissa fall
specialvarianter. Fran 4—6 manaders alder far de sma smakportioner
eller "smaksensationer”, och fran ungefar ett ars alder vanlig mat.

— For barn med nemalinmyopati ser det inte alltid ut sdhar. En del har
haft svarigheter med att &ta redan fran tidig alder, sager Josefine
Lindqvist.

Barn har hogt energi- och naringsbehov i forhallande till sin vikt. Det
gor att de behdver energitat mat. Vid nemalinmyopati kan
energibehovet vara lagre, men naringsbehovet ar detsamma. En
person som har svag ansiktsmuskulatur kan ha svarare an andra att
ata och svalja. Manga barn med diagnosen far mat via sond eller
gastrostomi, "’knapp pa magen”.

Tillvaxt — varfor ar vikten viktig?

Barn med nemalinmyopati loper risk for overvikt pa grund av 1ag
aktivitetsniva och att kroppen har en lagre muskelmassa, vilket leder
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till en nedsatt basalmetabolism (forbranning). Det finns ocksa risk for
undervikt och undernaring, eftersom en del barn har atsvarigheter.

En hog vikt paverkar rérelseférmagan, vilket leder till inaktivitet. Det
medfor vissa halsorisker som kan ge problem senare i livet,
exempelvis for hjart-karlhalsa, leverhalsa och blodsockernivaer.

En l&g vikt paverkar ork och energi och leder till risk for forlust av
muskelmassa. Undernaring paverkar hjarnans utveckling och leder till
risk fOr naringsbrist.

— Det ar viktigt att férebygga 6ver- och undervikt hos barn med
nemalinmyopati. Stéd och regelbunden uppfdljning och utvardering
av matsituationen kan behovas — foraldrar ska inte behova sta
ensamma i det har, sager Josefine Lindqvist.

Ater barnet for lite?
Hur vet man om barnet ater tillrackligt? Stall dig fragan: Foljer barnet
sina tillvéxtkurvor (enligt BVC, lakare och/eller dietist)?

Om svaret ar ja, betyder det att barnet far i sig tillrackligt mycket
energi (kalorier). Det &r dock bra att se dver naringsintaget samt titta
pa hur mycket av foraldrarnas energi som gar at for att fa till den fina
tillvaxten.

Om svaret ar nej kan barnet behdva kontakt med dietist for individuell
radgivning.

Ett alltfor lagt energiintag kan bero pa manga saker, som infektion
eller nedsatt ork, tugg- och svaljsvarigheter, forstoppning,
allergi/intolerans eller tidigare erfarenheter som lett till att barnet inte
vill &ta.

— Ibland har matsituationen kantats av konflikter i familijen pa grund
av foraldrarnas oro Gver att barnet inte far i sig tillrackligt. Darfor ar
det bra att titta pa helheten kring mat och atande, sager Josefine
Lindgvist.

Misstanke om tugg- och svaljsvarigheter bor utredas om barnet
e hostar vid maltid
o far lunginflammation och/eller oklar feber.

Logopeden gor da en bedémning och genomfor eventuellt en
svaljrontgen.

— Jag som dietist kan hjélpa till vid konsistensanpassning och med att
se ver energi- och naringsintaget. Atgarder man kan ta till &r
exempelvis att fortjocka dryck, ge mer lattuggad kost eller férandra
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konsistensen pa annat vis. Det finns risk for minskat energi- och
naringsinnehall nar maten konsistensanpassas, och darfor ar det
viktigt med naringsberakning, sager Josefine Lindqvist.

Berika med ”vanlig mat” for att 6ka energiintaget
Fett innehaller ungefar dubbelt sa mycket energi som kolhydrater och
protein (9 kcal/g jamfort med 4 kcal/g for kolhydrater och protein).

Nagra tips for att 6ka energiintaget:

e Atregelbundet, garna var 3:e timme, men undvik sméatande
daremellan.

e Energiberika maten som éts, till exempel med lite extra olja
eller extra tillbehér som sylt eller ketchup.

o Ge energirik dryck till maten, exempelvis mj6lk och juice (och
garna vatten mellan maltiderna).

e Ge energirika mellanmal — kanske racker inte en frukt? Tillsatt
en fet yoghurt eller gor en smoothie med extra olja, notter eller
fron. Servera en smorgas med extra mycket palagg.

e Se Over naringsintaget, vitamintillskott kan vara en tillfallig
|6sning.

Berika med ”ovanlig” mat for att 6ka energiintaget

En del barn har energitata produkter som tillagg till den vanliga maten
for att komma upp i energimangd. Det finns manga olika fabrikat och
varianter.

Sondmatning

Manga barn med nemalinmyopati fAr mat genom en gastrostomi,
"knapp pa magen”.

— Om det ar sékert att ata med munnen ar det bra att gora det, &ven
om man har en knapp. Vissa ater tills de ar ndjda och fyller pa med
sondmat. Andra ater bara smakportioner med munnen. Att ata ar
viktigt for kroppen eftersom det férbereder magen och alla processer i
kroppen for att ta emot och tillgodogora sig maten. Atande framjar
munhalsa och salivproduktion, séger Josefine Lindqvist.

Om barnet har svart att behalla maten som ges via sonden kan man i
samrad med en dietist prova att ge maten i langsammare takt, ge
mindre mangd vatten fore matning, prova sondmat utan fibrer eller
mixa sondmaten tillsammans med vanlig mat.

Att tanka pa! Mixad mat i gastrostomi kraver att
e maten ar mixad helt slat
e lagom mangd har 6verenskommits med en dietist (det finns
annars risk for Iagt energi- och naringsinnehall)
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e du anvander en grovre matningsslang med rak koppling.

Om vikten okar for mycket

Barn med 6vervikt ska generellt inte ga ner i vikt utan hellre "vaxa i
sin vikt”. Nyckeln ar att fa i sig lika mycket energi som man gor av
med (det kroppen forbranner genom att véxa och réra pa sig). Det
leder till en stabil vikt.

— Tank dver portionsstorlek, matens energitathet och aven hur olika
komponenter &r fordelade pa tallriken. Du kan ata mycket mer av
kalorisnala livsmedel &n av kaloririka, och &nda uppna samma
energiméangd.

Naringsbehov vid muskelsjukdom

Hos barn med neuromuskulara sjukdomar ar det extra viktigt att fa i
sig D-vitamin och kalcium. Det beror pa att de inte belastar skelettet
lika mycket som andra naringsamnen gor. En dietist kan rakna pa hur
mycket barnet far i sig via kosten och vid behov rekommendera
tillskott.

Elsa hoppas fa en personlig assistent

Elsas foraldrar har ansokt om personlig assistans och vantar idag pa
besked. Férhoppningen ar att assistenten ska kunna ta dver en del av
alla dagliga aktiviteter som ar relaterade till Elsas sjukdom, som
andningsgymnastiken. Elsa sondmatas och dven om hon kan ga sjalv
behdver hon hjalp med att satta och resa sig.

— Det &r latt att tappa rollen som foralder och i stallet bli en
vardgivare. Eftersom Elsa inte har s& manga egna vanner far vi ocksa
vara hennes kompisar. Det &r inte sa latt alla ganger att fa ihop det pa
ett bra satt, sager Henrik.

Han tycker ocksa att Elsas sjukdom lett till att familjen blivit mer
isolerad.

— Vi har inte kontakt med s& manga av vara vanner langre. Nar Elsa
var liten kunde vi aldrig folja med pa deras aktiviteter och nér vi sa nej
hela tiden slutade manga att fraga. Vi kunde inte ses och lata barnen
springa runt pa egen hand, som alla andra kunde, sager han.

Familjen har haft ett stort stéd i Hannas syster. Nar Elsa var liten tog
hon tjanstledigt fran sitt jobb, borjade plugga och flyttade narmare for
att kunna stotta familjen. Nu har hon flyttat n&rmare igen for en
period.

—Jag vet inte vad vi skulle ha gjort utan min syster. Med henne kan
jag prata om allt. Hade hon inte funnits vet jag inte ens om min och
Henriks relation hade varit dar den ar idag, sdger Hanna.
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Hon och Henrik hanterar oro pa olika satt. Henrik forsoker lugna ner
situationen, téanka positivt och inte prata sa mycket om det svara.
Hanna har ett storre behov av att prata om oron, vanda och vrida pa
saker.

— Man maste lara sig bade hur man sjalv och ens partner fungerar,
hur man kan forsta varandra och samtidigt f4 en vardag som
fungerar, sager Hanna.

Agrenskas nedagogiska erfarenheter och arhetsmetoder

Barnteamet pa Agrenska har en bred kompetens och
en stor erfarenhet av barn med olika diagnoser,
daribland nemalinmyopati. Under vistelsen pa
Agrenska har barnen ett eget anpassat program, med
aktiviteter som ska bidra till att starka deras delaktighet
och sjalvkansla.

Barn som har nemalinmyopati 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 utformas veckans
program for barnen och ungdomarna.

— Aven om en del symtom och behov férenar personer med samma
diagnos &r alla forstas ocksa egna personer med egna
personligheter. Det utgdr vi ifran vid alla méten har pa Agrenska,
sager Cecilia Skillback som arbetar i Agrenskas barnteam.

Overgripande malsattningar

Syftet med barnens och elevernas vistelse p& Agrenska &r att skapa
en miljo dar barnen kanner trygghet och trivsel. Infor en
familjevistelse laser personalen in medicinsk information,
dokumentation fran tidigare vistelser och samtalar ocksa med
foraldrarna om barnen med diagnos. De far ocksa information fran
barnens skolor. Darefter skraddarsys veckans aktiviteter med barnen.
Aven syskonen far ett eget program.

— Barn med den hér diagnosen har inte bara olika symtom, symtomen
varierar ocksa over tid. Ibland fran dag till dag eller timme till timme.
Vi forsoker att alltid analysera varfor en aktivitet fungerar bra nar den
gor det, for att kunna aterskapa de gynnsamma omstandigheterna,
sager Cecilia Skillb&ck.

Ett dvergripande mal fér familjevistelsen pa Agrenska &r att barnen

ska kanna sig delaktiga. Arbetet utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och halsa, som ar
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Varldshalsoorganisationens begreppsram for att beskriva halsa och
funktionsnedsattning. Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga
och omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel. De ar alla
lika viktiga for méjligheterna att genomfdra olika aktiviteter och for hur
delaktig en person kan kanna sig. Eftersom en funktionsnedsattning
ofta ar bestaende, blir de omgivande faktorerna (och anpassningen
av dem), mycket viktiga.

Mal under vistelsen for barn med nemalinmyopati

En av malsattningarna under vistelsen &r att anpassa dagens
aktiviteter efter varje persons halsa och omvardnadsbehov.

— Tid ar en viktig faktor under veckan. Personalen ar noga med att
vara lyhord for barnens trotthetsniva och lagger in extra tid i schemat
dar det behovs. Vi anpassar ocksa dagens aktiviteter sa att barnens
enskilda traningsmoment och hjalpmedel ingar pa ett naturligt satt,
sager Cecilia Skillback.

Det ar bra att tanka pa att inte ta slut pa alla krafter pa vagen till en
aktivitet, och hellre anvanda rullstol for transporten sa barnet orkar
med sjalva aktiviteten.

For att starka det sociala samspelet och kamratrelationerna
introduceras lekar dar barnen far uppleva att de lyckas och dar de far
positiv forstarkning. Personalen planerar in aktiviteter som bygger pa
samarbete.

En popular lek ar walkie-talkie-gémme, dar ena laget gémmer sig och
ger ledtradar om sitt gomstélle till laget som letar. | den leken skapas
naturliga vilopauser. Ett bra tips ar att tavla mot klockan eller att
gemensamt samla poéang i stallet for att tavla mot varandra. Det
skapar lagkansla och sammanhallning snarare &n vinnare och
forlorare.

— Som personal eller foralder galler det att ge barnen vuxenstod nar
det behovs, men ocksa att ha fingertoppskansla nog att backa undan
nar det ar mojligt. Att hitta den balansen ar svart men viktigt, sager
Cecilia Skillback.

For att framja och anpassa fysisk aktivitet varvas gruppaktiviteter med
sjalvstandiga aktiviteter, liksom lugna lekar med mer motoriskt
kravande. Det gor att bade grov- och finmotoriska formagor tranas
under lekar och aktiviteter.

— Vi brukar ocksa forsoka se till att a&ven vardagssituationer, som
pakladning och liknande, blir bra och vardefulla stunder for barnen.
Inte bara ett nddvandigt ont.

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska ar att ge
barnen mojlighet att traffa andra som ar i samma situation. | de
motena kan de kanna en unik gemenskap och utbyta erfarenheter.
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Programmet p& 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

Manga barn, bade med och utan diagnoser, mar bra av en lugn miljo,
fasta rutiner och en tydlig struktur.

— Vi har bland annat bildscheman 6ver vad vi ska hitta pa under
dagen. D4 ser barnen vad vi ska gora och i vilken ordning, sager
Cecilia Skillback.

Mojligheterna till delaktighet Okar om barnet vet vad som ska handa
och vilka férvantningar han eller hon har pa sig.

— Vi &r noga med att tydliggtra vara aktiviteter och valja aktiviteter dar
alla kan delta pa sina egna villkor. Da blir barnen mer aktiva.

Las mer pa Agrenskas webbplats: agrenska.se.

Syskonrolien

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

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

— Barn som far ett syskon med funktionsnedsattning kanner ofta
blandade kanslor infor situationen. De kan inte vélja bort den utan
maste hitta ett satt att forhalla sig till den, sager Astrid Emker som
arbetar i Agrenskas barnteam och har I&ng erfarenhet av att jobba
med syskon till barn med diagnoser.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsattning visar féljande:

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

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

e Att forstd och fa kunskap tar tid. Man kan behova prata om
saken kontinuerligt eftersom situationen férandras, precis som
barnets fragor och funderingar.
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Syskon maste fa mojlighet att stalla 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 Astrid Emker.

Det ar vanligt att syskon bar pa fragor de aldrig vagat stélla till nagon.
En del ar radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har en
kansla 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 kéant skuld
over i manga ar. En pojke fragade om hans harda tag pa
innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer.

Intervjuer med syskon visar att de behéver bli sedda och bekraftade.
De maste kanna att de ocksa far egen tid med foraldrarna. Den ska
vara avsatt sarskilt for dem och inte bara besta av tid som "anda blev
over”.

— En mamma som hade ett sjukt och ett friskt barn beréattade fér mig
om sitt daliga samvete Over att nastan all tid gick till det sjuka barnet.
En gang i veckan korde hon dock sitt friska barn till ridningen, och
hon bérjade benamna stunden i bilen som "deras alldeles egna tid”.
Efter nagra veckor kom dottern och sa "mamma, i morgon ar det dags
for var lilla stund!”. Da kande hon att hon hade lyckats. Sa det handlar
inte alltid om att gora stora férandringar, utan om att ta vara pa den
tid som finns, sager Astrid Emker.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor och behover svar som anpassats till deras niva.
| nio- till tioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron. De
borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att syskonet
i ndgon man ar 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 férhallningssatt. Det
kan vara att saga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
saga "min brorsas svaga muskler” eller kramp” i stallet for epilepsi.
Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att foraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa over arftlighet och existentiella fragor som varfér de
sjalva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det. En del
kénner skuld dver att vara friska.

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

Kunskap, k&nslor och bemastrande

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

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

— Vi berattar ocksa att de sjalva 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 fétt
med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer.

Kanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
k&nna 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 kanslor utan att satta ord pa dem.

— Om vi vuxna sager "det dar behdver du inte tanka pa” eller "oroa dig
inte for det” sager vi omedvetet till barnen att vissa kanslor ar
forbjudna. Det blir inte bra. Det ar battre att bekrafta barnets tankar
och prata om vad kanslorna star for, séager Astrid Emker.

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”.

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

Under vistelsen p& Agrenska far syskonen gora en beréattelsebok,
som handlar om deras kanslor och tankar infor att ha ett syskon med
den aktuella diagnosen.

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

Samtal ar viktiga

Goda samtal har formagan att latta pa mycket av det som kan kannas
jobbigt.
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Nagra tips for att fa till goda samtal i vardagen:

e Vanta inte pa det perfekta tillfallet.

e Enrak fraga kraver ett rakt svar, sag som det ar och vaga
ocksa saga att du inte vet hur det kommer att bli, om det &r
sa.

e Vack den bjorn som sover, till exempel genom att ta upp ett
kansligt amne om det dyker upp pa tv eller i en bok.

e Var tillganglig, till exempel genom att ata tillsammans. Férsok
ge barnen egen tid och gor saker tillsammans.

e Satt ord pa din egen beréttelse.

— Forandring handlar inte om att kunna aka till Hawaii, det handlar om
att forandra dar man star, i leran. Nar jag ber barn att dromma helt
fritt om vad de dnskar sig sager de ofta helt vanliga, vardagliga saker,
sager Astrid Emker.

Vad séager syskonen?

| intervjuer berattar syskon till barn med funktionsnedsattning att de
ibland gléms bort och far mindre uppmarksamhet &n 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
kanslan. En del tycker det ar trakigt att ofta behodva 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 battre att
fundera tillsammans med barnen &n att inte beréra &mnet alls. Man
kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den kan
bli.

For att utveckla strategier att hantera svara kanslor kan man
identifiera kanslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna gora i stéllet.

Syskonen beskriver ocksd manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsattning. De Iar sig tidigt att respektera
olika ménniskor, ta ansvar och vara sjalvstandiga, kdnna empati och
ha forstaelse samt att satta saker i perspektiv. De sager ofta att de lar
sig om vad som ar viktigt pa riktigt.

— Det &@r ganska stora och viktiga saker de beskriver som positiva.
Manga namner dessutom 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
agrenska.se/syskonkompetens
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Pa hemsidan finns bland annat samtalsverktyg och lastips. Dar finns
ocksa filmer som illustrerar olika situationer och fragestallningar.
Bland annat filmen om Ludwig som har artrogrypos, och hans syskon
Lilly och Leon. "Alskar ni honom mer &n mig?” undrar Lilly nar
storebror far mer uppmarksamhet och hjalp av foraldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/Arbetsmaterial/filmer-for-
samtal/alskar-ni-honom-mer-an-mig/

Elsa har en lillebror, Frank, som &r tre ar. Det var inget latt beslut for
fordldrarna att skaffa ett barn till. Nar Elsa fick sin diagnos fick Hanna
veta att hon inte bara bar pa anlag for nemalinmyopati, utan ocksa for
en annan genetisk muskelsjukdom: Duchennes muskeldystrofi. Det
upptacktes lite av en slump.

— Nar vi ville forsoka skaffa ett syskon till Elsa blev vi kallade till ett
mote hos klinisk genetik och fick information om PGT,
preimplantatorisk genetisk testning, sager Hanna.

Situationen forsvarades av att man behévde leta efter tva diagnoser,
men genetikern uppmanade dem att prova anda. | stallet blev paret
gravida spontant, och i vecka 16 gjordes ett moderkaksprov for att se
om fostret hade anlag fér ndgon av de tva diagnoserna.

— Testerna for diagnoserna utférdes pa tva olika labb, och vi fick inte
veta nagra resultat forran bada hade kommit. Det gjorde att vi fick
svar forst nagra dagar innan gransen for tillaten abort, sager Hanna.
Vantan var tuff. Hanna beskriver att hennes humor paverkades och
hon “skallde pa sina kollegor” pa jobbet och gldmde betala biljett pa
bussen.

— Jag var helt ur balans, och nér jag akte fast i en biljettkontroll bara
grat jag och stallde till en scen, sager hon.

Nar samtalet fran klinisk genetik antligen kom satt hon pa toaletten pa
biblioteket, och holl andan infor beskedet. Hon fick dock snart andas
ut: bebisen i magen hade varken nemalinmyopati eller Duchennes
muskeldystrofi, och Hanna fick ringa Henrik och berétta.

— Aven personalen pé klinisk genetik var berérda av vart fall och
firade beskedet med tarta. Det kandes fint.

Idag ar Frank tre ar, och han och Elsa tycker mycket om varandra.
Ibland har de dock svart att hitta satt att umgas. Frank kan bli
avundsjuk pa sin systers andningsgymnastik och hjalpmedel, och pa
den uppmarksamhet hon far.

— Jag hade tankt att det skulle bli fint for dem att ha varandra, och det
ar tufft nar det inte riktigt fungerar som man tankt. Ett tag fragade
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Frank varje dag om Elsa ville leka med honom, men hon sa alltid nej.
Andra ganger vill hon krama honom, men da maste hon ligga pa
honom for att fa stod och da far han panik. Detta ar nagot vi kampar
valdigt mycket med just nu, sager Hanna.

Hon hoppas att familjen ska kunna fa lite stod utifran kring hur de ska
téanka och gora.

— Forhoppningsvis blir det lattare nar bada blir aldre och kan forsta
varandras behov och begransningar pa ett battre satt, sager hon.

— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden, garna med en
barntandvardsspecialist. Om det finns svarigheter med
tal, sprak och atande behovs aven kontakt med
logoped. Det sager 6vertandlékare Christina Havner
och logoped Agneta Rubensson, som arbetar pa Mun-
H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén samt
pa Odontologen i Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med
syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhélsa och munmotorik hos personer med sallsynta halsotillstand.
Kunskapen sprids for att bidra till ett battre omh&ndertagande och en
hogre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras anhériga.
| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
séllsynta halsotillstdnd inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkdping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran foraldrarna gor en
tandlakare och en logoped en 6versiktlig understkning och
beddmning av barnens munhalsa och munnens funktioner.
Observationerna, tillsammans med information som foéraldrarna
l[Amnat, sammanstélls i en databas.

Kunskap om séllsynta halsotillstdnd sprids via MHC-appen, och via
Mun-H-Centers webbplats: mun-h-center.se.

Munhélsa vid nemalinmyopati

Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
forekomma hos personer med nemalinmyopati:
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e Bettavvikelser

e HoOg smal gom

e Muntorrhet

e Okad forekomst av tandsten

e Nedsatt gapformaga

e FoOrsvagad ansiktsmuskulatur med nedsatt rorlighet
e Atsvarigheter

e Kommunikationssvarigheter

— Vi har hittills undersokt atta personer med nemalinmyopati och fort
in i var databas. Samtliga personer hade 6ppen mun i vila. Tre av fyra
hade Oppet bett och hogt eller smalt gomvalv, sager Christina
Havner.

Bettavvikelser ar vanligt forekommande. Muskelfunktionen paverkar
hur kakar och tandbagar utvecklas. Oppen mun i vila leder till att
tanderna Overerupterar, vilket i sin tur kan leda till 6ppet bett och hig
gom. Nar munnen ar 6ppen i vila hamnar tungan i en lag position och
haller inte 6verkakens form, vilket kan leda till smal gom och korsbett.
— Idag finns mojlighet att atgarda aven grava bettfel, pa kirurgisk vag i
kombination med tandreglering. Hur val korrigeringen star sig over tid
vet man inte, sager Christina Havner.

Gapformagan kan paverkas av kontrakturer i tuggmuskulaturen, som
begransar rorligheten. Nar ett barn utvecklar en grav bettavvikelse
(6ppet bett) kan ocksa kakens rorelseomfang minska.

Muntorrhet ar vanligt forekommande och Okar risken for karies samt
sar och infektioner i munslemhinnan. Det kan ge obehag, med sveda
och torrhetskénsla och bidrar till minskad sjalvrengéring i munnen.
Det ar viktigt att k&nna till att muntorrhet kan forekomma &ven hos
personer med nedsatt salivkontroll ("dregling”). Vid pataglig
muntorrhet kan man anvéanda olika smdrjande preparat (exempelvis
rapsolja) for att 6ka komforten och skydda slemhinnan, till exempel
fore tandborstning.

Tank pa féljande nar det galler personer med nemalinmyopati:

e Det ar viktigt med forstarkt forebyggande tandvard.

e Behandlaren bor vara val insatt i barn med annat
tillvaxtmonster och hen bor forstka férebygga grava
bettavvikelser.

e Vid hjartfel eller infektionskanslighet kan antibiotikaprofylax
behdvas vid kirurgiska ingrepp i munnen — ansvarig lékare ska
alltid radfragas.

e Ibland kravs det att barnet sovs infor en omfattande
tandbehandling. Detta kraver sarskild kunskap hos
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behandlaren i samarbete med ansvarig lakare, da det finns
risk for malign hypertermi (okontrollerad frisattning av kalcium
i muskelcellerna) vid sévning.

Tank pa féljande infor tandvardsbesoket:

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

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

Munmotorik vid nemalinmyopati
Foljande munmotoriska symtom kan — men behdver inte —
forekomma hos personer med nemalinmyopati:

e Sug- och svaljsvarigheter fran fodseln

e Tuggsvarigheter

e FoOrsvagad ansiktsmuskulatur

¢ Dregling
e Talsvarigheter
e Nasalt tal

— Lag muskeltonus och muskelstyrka i kombination med nedsatt
rorlighet av oralmotoriken kan bland annat paverka tal och mimik,
sug-tugg- och svaljfféormagan samt bettutvecklingen, sager Agneta
Rubensson.

Vad gor logopeden?

En logoped kan utreda sprak- och kommunikationsférmaga, sug-

— Det ar viktigt att veta att alla barn har ratt till en ordentlig utredning
av dessa fardigheter. Man ska aldrig ndja sig med forklaringen att
svarigheterna "ingar i sjukdomen”.

Logopeden kan ocksa ge rad angaende matning och atande, bedéma
hur barnet bast tranar pa kommunikation samt vid behov ge tips om
oralmotorisk traning. Syftet med den oralmotoriska behandlingen kan
vara att minska salivlackage, forbattra &tandet samt vid behov 6ka
eller minska kansligheten i munnen.

Viktigt med ett fungerande atande

Tuggandet ar viktigt for att kunna ata pa ett sakert satt, eftersom det
gOr att vi svaljer lagom stora bitar och inte satter i halsen. Viljan att
ata paverkas av aptit, illamaende, andning, allmantillstdnd och hur
personen upplever mat och dtande. Formagan att ata kraver god oral
funktion for att kunna tugga, suga, svalja och dricka. Logopedens
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atgarder for ett forbattrat atande kan vara medicinska eller
kompensatoriska, eller omfatta tr&ning av sjalva funktionen.

Olika hjalpmedel kan underlatta atandet och drickandet. Man kan
ocksa anpassa kostens konsistens. Vid stora problem, exempelvis vid
upprepade luftvagsinfektioner eller radsla for att satta i halsen, kan en
svéljningsutredning vara bra. Da utreds barnets formaga att svalja.

— Forutom att trana oralmotoriken, anpassa kosten och se dver
matningsteknik och sittstallning finns aven lakemedel som kan hjalpa,
exempelvis mot reflux. For vissa personer kan det ocksa bli aktuellt
med kirurgiska ingrepp.

Genom sa kallad slow feed kan barnet tréana pa att bita av fran sidan,
till exempel salta pinnar eller annan stavformad mat. Da slipper
barnet momentet att flytta maten till tuggytan med hjalp av tungan.

En del barn med nemalinmyopati har gastrostomi ("knapp pa
magen”). Det ar viktigt att komma ihag att skéta munhalsan precis
som tidigare aven om barnet inte ater via munnen, liksom att
stimulera munnen for att motverka 6verkanslighet i munhalan.
Manga barn uppskattar att fa smakupplevelser aven om de inte
svéljer maten. Det kan till exempel vara att slicka pa en isglass eller
tugga pa en tuggpase, en sa kallad safe feeder, med fruktbitar i.

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

Kommunikation

Det finns manga olika satt att kommunicera, exempelvis genom tal,
gester, mimik, teckensprak, kroppssprak, skrift och bilder. Spraket
bestar av tre delar: var formaga att forsta, att uttrycka oss samt vart
inre sprak som vi anvander for att planera, reflektera och reglera
kanslor. En del personer har samre forstaelse an formaga att tala,
medan andra har mer forstaelse an férmaga att sjalva uttrycka sig.
Barn med nemalinmyopati kommunicerar pa manga olika satt, precis
som alla manniskor goér. Det ar dock tydligt att svarigheterna ligger
framst i en av dessa tre delar; férmagan att uttrycka sig, da
munmotoriska svarigheter kan gora att forstaeligheten blir nedsatt. Att
forsta fungerar dock i regel bra.

AKK, alternativ och kompletterande kommunikation, finns for alla som

har behov av ett alternativt satt att uttrycka sig. Det finns en stor
mangd kommunikationshjalpmedel att anvanda sig av for att
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forstarka, utvidga, utveckla och underlatta kommunikationen. Aven
den som har ett tal kan ha nytta av ett alternativt kommunikationssatt.
— Det finns ingen risk att man hammar talet bara for att man lar sig att
kommunicera pa andra satt — tvartom forstarks sprak- och tal-
utvecklingen om den far stéd av andra typer av kommunikation, sager
Agneta Rubensson.

Det kan vara svart att hitta ett kommunikationsstod som verkligen
fungerar i vardagen for barn med nemalinmyopati. Utmaningen ligger
i att hitta ett alternativt kommunikationssatt som fungerar lika snabbt
som barnets egen forstaelse av spraket gor.

— Ibland kan en person som kanner barnet val och forstar att tolka
vad barnet sjalv sager fungera som levande kommunikationsstod, da
detta 6kar snabbheten i samtalet for barnet pa ett positivt satt, sager
Agneta Rubensson

Nar ett barn saknar konventionella satt att kommunicera pa kravs
alltid mer av omgivningen. Det ar avgoérande att omgivningen
anstranger sig for att forsta barnet sa att barnets egen mgjlighet att
gora sig forstadd utvecklas.

— Nar ett barn pratar mindre eller har farre och svartolkade signaler
leder det ibland till att vi i omgivningen ocksa pratar mindre med
barnet och i stallet vander oss till andra. Det skapar en negativ spiral.
Det kan till och med bli sa att man bade fragar och svarar pa fragan
utan att invanta barnets svar, sdger Agneta Rubensson.

Ofta behdver omgivningen alltsa fundera pa, och eventuellt férandra,
sitt eget satt att kommunicera for att underlatta for personen med
kommunikationssvarigheter. Det ar bra att vidga sin syn pa vad
kommunikation ar. En tumregel kan ocksa vara att anvanda sig av
responsiv kommunikationsstil, som ser ut sahar:

e Titta och lyssna: Se vad barnet gor och intresserar sig for. Var
uppmarksam pa signaler.

e Vénta och férvénta: Visa att du vantar dig ett svar eller en
reaktion, och ge barnet gott om tid att uttrycka vad hen tycker
ar intressant eller roligt. Att vanta lite Iangre an man forst tror
behdvs ar ofta nyckeln for att fa till en kommunikation. Visa
med ansiktsuttryck och kroppssprak att du ar férvantansfull

infor barnets reaktion.

e Tolka och bekréfta: Tolka och bekrafta vad personen gor, inte
bara vad hen sager eller tecknar. Kommentera vad du ser, till
exempel "ah, du leker med bilen” eller "spanar du efter katten
nu?”. Detta ar ocksa kommunikation.

La&s mer om munhélsa och munmotorik!
mun-h-center.se.
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Under Agrenskas familjevistelse informerades
foraldrarna aven om vilket stoéd som finns att fa for
personer med funktionsnedsattning.

Forsakringskassan

Forsakringskassan har ersatt det tidigare vardbidraget med ett
omvardnadsbidrag, som du kan f& om du har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och tillsyn
som ditt barn behdéver utbver det som ar vanligt for barn i samma
alder utan funktionsnedsattning.

Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer och Forsakringskassan
bedomer barnets totala behov av omvardnad och tillsyn efter samtal
med foraldrarna. Om familjen har flera barn med funktionsnedséttning
kan foraldrarna som mest fa ett helt omvardnadsbidrag per barn.
Skatt ska betalas pa omvardnadsbidraget och beloppen justeras varje
arsskifte.

Merkostnadsersattningen ar numera ar en separat ersattning. Forut
var det en skattefri del av vardbidraget.

Halso- och sjukvardslagen

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

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

Las mer pa 1177.se.

Samordning — fast vardkontakt

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

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

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och landsting ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso- och
sjukvardslagen. En SIP gors nar kompetens fran flera verksamheter
behovs och samordning efterfragas. Da behover ansvarsférdelningen
goras tydlig. Planen uppréattas vid méten dar de professionella ar
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skyldiga att delta. Den kan gdras nar en person upplever att det
behdvs samordning mellan olika instanser.

Skollagen 1 kap. 4

Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att uppna skolans
kunskapsmal. Ett atgardsprogram ska upprattas som beskriver hur
eleven ska klara kunskapsmalen och vilket stod som kravs. Det ar
rektorns ansvar att eleven far ett atgardsprogram om det behovs.
Enligt skollagen ska skolan ta hansyn till elevers olika behov. Elever
ska ges stod och stimulans sa att de kan utvecklas sa langt som
mojligt. Skolan ska strava efter att uppvaga skillnader mellan
elevernas forutsattningar att tillgodogora sig utbildningen.

Exempel pa anpassningar i forskola och skola:

» Sarskilt schema 6ver skoldagen

» Extra tydliga instruktioner

« Stod att satta igdng arbetet

* Anpassade laromedel

« Nagon extra utrustning

» Enstaka specialpedagogisk insats

«  Sarskilt stod

* Handledning/fortbildning av personal
* Resursperson/assistent

* Minskning/anpassning av elevgrupp
» Regelbundna specialpedagogiska insatser
« Anpassad studiegang

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

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

Forbered motet!

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

Ha en dagordning och bestam pa férhand hur langt moétet ska vara.
For protokoll om vem som ska gora vad till nar. Boka en ny tid for
aterkoppling och uppfélining av atgarderna.

Vart vander vi 0ss?

Den som ar missnojd ska i forsta hand vanda sig till skolans rektor. |
andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller nd&mnd i
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kommunen. Det gar ocksa att vanda sig till Skolverket:
skolverket.se.

Undantagsbestammelsen

| skollagen finns en undantagsbestammelse i kap. 10 8§ 21 (tidigare
kallad Pysparagrafen). Den ger elever med funktionsnedsattning ratt
att undantas fran vissa delar av kunskapskraven och anda fa godkant
betyg. Formuleringen lyder: "Om det finns sarskilda skal far det vid
betygssattningen bortses fran enstaka delar av de kunskapskrav som
eleven ska ha uppnatt. Med sarskilda skéal avses funktionsnedsattning
eller andra liknande personliga forhallanden som inte ar av tillfallig
natur och som utgor ett direkt hinder for att eleven ska kunna na ett
visst kunskapskrav”.

LSS

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

LSS ger stod for insatser och sarskild service for personer ...

... med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand.

... med betydande eller bestaende begavningsmassigt
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 ar stora och
fororsakar betydande svarigheter i den dagliga livsféringen och
darmed ett omfattande behov av stod eller service.

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

SoL

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

Exempel painsatser inom LSS/SolL

Korttidsvistelse/stodfamil]

Korttidsvistelse i en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar till att ge
anhoriga avlosning och mer tid for syskonen, men ocksa till att
tillgodose barnets behov av miljdombyte och rekreation.

Tanken &r att barnet ska fa mojlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan i tidig alder.
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Avldsarservice i hemmet

Den har insatsen finns for att anhoriga ska fa majlighet till avlastning
och till att utratta &renden utanfor hemmet.

Avldsarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
I6sning vid akuta behov. Behovet beddms individuellt.

Ledsagarservice

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

Kontaktperson

En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfoér familjen, och ska
ses som ett icke-professionellt stdd, en medmanniska.
Kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet (till skillnad mot
exempelvis ledsagare) och behover alltsd inte rapportera om vad hen
gjort till nAgon myndighet.

Anhorigstod

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

Som anhorig kan man fa majlighet att delta i samtalsgrupper,
friskvard eller fa individuellt anpassat stod samt tips, rad och hjalp
med kontakter. Detta stdd ska sokas hos kommunens anhdrigkonsult.
Denna tjanst kan ha olika namn i olika kommuner.

Bostadsanpassning

De som pa grund av funktionsnedsattning eller sjukdom behover hjalp
att anpassa sin bostad ska fa sadan hjalp om de har lakarintyg samt
intyg fran arbetsterapeut eller sjukgymnast. Ansokan gors till
kommunen. Fran den 1 juli 2018 galler en ny bostadsanpassningslag.
Storsta skillnaden jamfort med tidigare ar att det ar den som har
behovet som sjalv ska soka. 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 reglerna for om- och
nybyggnation blir mindre stranga. Det blir enklare att fa bidrag aven
om tillganglighetskraven inte foljts vid om- och nybyggnad. Detta
géller om det inte ar den s6kande sjalv som gjort byggnationen.

Mer information om hur man gar till vaga finns pa Boverkets hemsida.
Hit kan man vanda sig for att fa hjalp med stodinsatser:

» Habilitering/kurator.
+ LSS-handlaggare.
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* Brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
Anhorigstodjare i kommunen.

* Brukarstddcenter.

» Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

Hjalpmedel

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

Hjalpmedel ar oftast landstingens ansvar och det kravs halso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Besluten kan inte 6verklagas.
Hjalpmedel finns bland annat pa habiliteringen, hjalpmedelscentralen,
datatek, datakommunikationscenter och syn- och horcentraler.

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 fran. Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsedatabas dar
man kan soka efter mojliga fonder. Vissa foretag hjalper ocksa till att
hitta r&tt fonder for en mindre summa.

Tips pa bra webbadresser:

agrenska.se — Agrenska

fk.se — Forsakringskassan

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

1177.se — Sjukvardsupplysningen

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
mun-h-center.se — Mun-H-Center

ournormal.org — For att hitta andra familjer i liknande situation.
assistanskoll.se — Assistanskoll

hejaolika.se — Nyheter om ett samhalle for alla

parasport.se — Om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se — Nationellt kompetenscentrum for anhoriga
stiftelser.Ist.se — Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas
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Personlig assistans

— For att fa en personlig assistent kréavs det att man
har stora och varaktiga funktionsnedséattningar och
tillhor en av LSS personkretsar.

Det berattar Louise Jeltin som &r assistanssamordnare
p& Agrenska Assistans.

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

For att kommunikation ska anses utgora ett grundlaggande behov
kravs att det behdvs en tredje person for att kommunikation ska vara
majlig. Den tredje personen behdver ha ingdende kunskaper om
individen, funktionsnedsattningen och sattet att kommunicera.

Tillsyn réknas som ett grundldaggande behov bara om personen har
en psykisk funktionsnedsattning, eller om det kravs ingaende
kunskaper pa grund av personens kommunikationssvarigheter eller
beteendeproblematik.

Vad raknas till féraldraansvaret?

De grundlaggande behoven réknas som foraldraansvar tills barnet
fyllt nio ar. Déarefter réknas de inte som foraldraansvar.
Kommunikation raknas inte som foraldraansvar efter att barnet fyllt
sex ar. Undantag ar kontakt med myndigheter eller sjukvard, da det
géller tills barnet ar nio ar.

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

Om de grundlaggande behoven uppgar till 20 timmar eller mer per
vecka ansoker man om assistansersattning fran Forsakringskassan.
Om de grundlaggande behoven inte uppgar till 20 timmar kan man
anstka om personlig assistans hos kommunen.

Assistans i skolan

| vissa fall finns skal till att ett barn har en personlig assistent aven i
skolan. Det galler till exempel i situationer ...

... dar barnets funktionsnedsattning skapar sarskilda svarigheter att
kommunicera med andra &n den personliga assistenten,

... nar det med héansyn till personens halsotillstand ar viktigt att den
personliga assistenten finns till hands.
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... dar funktionsnedsattningen gor det sarskilt angelaget att personen
har ett starkt begransat antal personer knutna till sig.

... dar personen behover tillgang till nagon som har ingaende
kunskap om honom eller henne och halsotillstandet.

Anhoriga som assistenter

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

Hjalp med personlig assistans

Det finns ingen rattshjalp foér den som vill dverklaga
Forsakringskassans eller kommunens beslut om personlig assistans
genom att driva LSS-mal i domstol. Det finns dock jurister pa
assistansbolagen som har kunskap och kan ge stod.

Aven hos brukarorganisationer kan man f& hjalp:

e LaSSe Brukarstodcenter (Vastra Goétalandsregionen),
telefonnummer: 031-84 18 50

e BOSSE - Rad, Stod & Kunskapscenter (Stockholm),
telefonnummer: 08-544 886 60

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

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

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

Riksférbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever med
ett sallsynt halsotillstand ska erbjudas jamlik tillgang till vard- och
stodinsatser. Forbundet vill ocksa verka for och patala att sallsynta
diagnoser maste uppmarksammas och forskas kring.

Personer som lever med sallsynta halsotillstand ska inte missgynnas
pa grund av att andra inte kanner till s mycket om deras situation.
Forbundet har genom aren drivit flera projekt dar resultatet har blivit
konkret material som alla far ta del av, sdsom utbildningsfilmer,
sammanstallningar av rattigheter i halso- och sjukvarden och tips pa
hur man kan gora en sa kallad sallsynt vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar over 100 olika diagnoser som
sinsemellan &r valdigt olika. Gemensamt &r att alla halsotillstand ar
livslanga, sa gott som alltid obotliga och nastan alltid har genetiska
orsaker.
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— Det ar séllsynthetens dilemma som férenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt kanna sig ensam om
man &r den enda i sin hemstad som lever med ett séllsynt
halsotillstdnd, men tillsammans &r vi starkare, sager Malin Grande,
kanslichef pa Riksforbundet sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksforbundet séllsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se

© Agrenska 2021, nr 631

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

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

| databasen finns utforlig, kvalitetssakrad information om fler an 300
sallsynta halsotillstand. Nya diagnostexter tillkommer varje ar, och
befintliga texter uppdateras regelbundet. Underlagen till texterna
skrivs av medicinska specialister i Sverige. Informationen bearbetas
av redaktorer vid Informationscentrum och faktagranskas av en
sarskild expertgrupp. Berorda intresseorganisationer ges ocksa
majlighet att lamna synpunkter pa innehallet.

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

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

Informationscentrum for séllsynta halsotillstdnd vid Agrenska
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 631

Nemalinmyopati &r en medfodd genetisk sjukdom
som orsakar muskelsvaghet och muskelslapphet.
Den brukar ge symtom redan under
spadbarnstiden eller tidiga barnaren, till skillnad
fran vissa andra muskelsjukdomar.

Svagheten i musklerna kan paverka olika delar av
kroppen. Symtomen varierar darfér mellan olika
individer med nemalinmyopati. Andnings- och
hjartmuskulaturen kan vara paverkad.

Behandlingen syftar till att lindra symtomen och
kompensera for de olika funktionsnedsattningar
som sjukdomen medfar.

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