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NEUROFIBROMATOS TYP |

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med barn som
har samma sallsynta diagnos, i det har fallet neurofibromatos typ 1. Under
vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och syskon ny kunskap, mojlighet

att utbyta erfarenheter och tréffa andra i liknande situation.

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

Faktainnehéllet fran foreldsningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Catharina Bergsten, Agrenska. Innan
informationen blir tillganglig for allménheten har varje foreldsare sakgranskat
texten. For att illustrera hur det kan vara att leva med sjukdomen eller
syndromet berattar en familj om sina erfarenheter. Familjedeltagarna har i
verkligheten andra namn. Dokumentationerna publiceras dven pd Agrenskas

hemsida, agrenska.se.
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Foljande forelasare har bidragit till innehallet i denna

dokumentation:

Barbro Westerberg, neuropediatriker, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus, Goteborg

Charlotta Enerbeck, dverlakare, specialist i klinisk genetik och
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Bjorn Sigurdsson, ST-ldkare i barnneurologi, Barnneurologen, Skanes
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Janina Waga, 6verlakare, 6gonkliniken, Skanes universitetssjukhus, Lund
MaiBritt Giacobini, barnpsykiatriker, PRIMA Jarna, barn- och
vuxenpsykiatri, Stockholm

Linnéa Oskarsson, specialpedagog, Barnneuropsykiatri, Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus, Géteborg

Jenny Velund, socionom, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus,
Goteborg
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Har nar du oss!

Adress Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovas
Telefon  031-750 91 00
E-post  agrenska@agrenska.se

Redaktor Catharina Bergsten
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Neurofibromatos typ 1, NF 1, ar en diagnos kan visa sig pa manga
olika satt. Akomman kan ge ett fatal lindriga symtom, men ocksa
drabba flera olika organ. Det sa Barbro Westerberg,
neuropediatriker vid Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus.

Neurofibromatos typ 1, NF 1, forekommer hos ett barn av 3000.
Neurofibromatos finns éver hela varlden och &r lika vanligt hos
kvinnor som man.

Symtom

Neuro betyder nerv och fibrom betyder godartad bindvavsknuta. NF 1
kan ge varierande symtom, varav en del &r vanliga och andra mycket
ovanliga.

Neurofibromatos kan drabba ett flertal olika organ i kroppen som hud,
Oga, karl, skelett, perifera nerver, centrala nervsystemet och
hormonsystem. Aven andning, formaga att svalja, rost och kansel kan
paverkas. Langdtillvaxten kan forandras och ge kortvéxthet. Skolios,
epilepsi, hogt blodtryck och pseudoartros (falsk led) férekommer.

De flesta med neurofibromatos har normal begavning, men cirka
hélften har nadgon form av inlarningssvarigheter. Det ar vanligt med
brister i koncentrationsformaga, korttidsminne, uppmarksamhet,
uthallighet och férmaga att planera och organisera. Den sprakliga
utvecklingen kan vara férsenad och otydligt tal och stamning ar
vanligare &n hos andra barn. Neuropsykiatriska problem som ADHD
och autism férekommer.

Diagnos
For att stalla diagnosen NF 1 krdvs att minst tva av sju faststéallda
kriterier &r uppfyllda. Kriterierna ar:
e minst sex stycken cafe-au-lait-flackar, storleken ska vara 5 mm fore
pubertet och 15 mm efter pubertet
e minst tva neurofibrom eller ett plexiformt neurofibrom
e pigmentflackar (fraknar) i armhalorna/ljumskarna
o skelettférandringar i langa rérben (falsk led) eller i
sfenoidvingebenet (finns innanfor Grat)
e opticusgliom (tumor kring synnerven)
e fler &n tva Lischska noduli (hamartom, ofarliga pigmentsknutor i
regnbagshinnan, iris)
o fordldrar och/eller syskon med NF 1.

Det ar enklare att komma fram till en diagnos om det finns
familjemedlemmar som har NF 1.
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-Om det daremot kommer ett litet barn med fyra av de karaktaristiska
café-au lait-flackarna, utan en slakting med neurofibromatos, kan
lakaren inte stélla diagnosen. Det & mojligt forst nar barnet har fler
flackar och ytterligare symtom. Om barnet vid sex ars alder har sex
flackar eller farre &r diagnosen NF 1 hogst osannolik, forklarade
Barbro Westerberg.

Flackarna ar ofarliga, men ar oftast det forsta tecknet pa att en person
har diagnosen.
Numera &r det ocksa mojligt att faststalla diagnosen med gentest.

UBO

Vid en undersokning med magnetkamera syns vita flackar i hjarnan vid

NF 1. Dessa forandringar ar UBO (Unidentified Bright Objects), ett

annat namn &r hamartom. De finns, oftast i thalamus och lillhjarnan,

darnést i hjarnstammen, mer sallan i hjarnbarken.

-De vita flackarna ar omogen myelinisering i hjarnan, som orsakas av
brist pa en aminosyra. De kan férsvinna och har alltsa inget
samband med patientens symtom, sa Barbro Westerberg.

Orsak och arftlighet

Neurofibromatos upptacktes av den tyske patologen professor Freidrich

Daniel von Recklinghausen i bérjan av 1900-talet. 1987 visade det sig

att den orsakas av en forandring av genen i kromosom 17 (17911.2).
NF 1 &r ett dominant arftligt syndrom. | cirka femtio procent av fallen

uppstar det genom en nymutation.

Halften har inga symtom

Cirka femtio procent av patienterna med NF 1 har inga eller lindriga
symtom av sin diagnos. Fyrtio procent har medicinska problem. Av dem
drabbas 25 procent av plexiforma (oregelbundna) neurofibrom, som kan
vaxa oberakneligt. Vid undersékning med magnetkamera syns
opticusgliom hos tjugo procent. Bara en femtedel av dessa far symtom.
Skolios forekommer hos cirka tjugo procent.

Ovanliga symtom

Nagra symtom férekommer hos mindre an fem procent med NF 1. De
ar:

-epilepsi

-intrakraniella tumarer

-pseudartros (falsk led)

-sfenoiddysplasi (forandring i vingbenet innanfor drat)
-artarfortrangning (ofta njurartér) ger hogt blodtryck
-faokromocytom (binjurebarkstumaor)

Dokumentation nr 585 © Agrenska 2019 7



Neurofibromatos typ |

-kortvéxthet
-for tidig pubertet
-viss livstidsrisk att utveckla malignitet

Utvecklingspsykologiska svarigheter

Ungefar 50 procent av alla med NF 1 har inlarningssvarigheter, men
intelligenskvoten ligger sallan under 70. Lésa och stava ar ofta svarare
an att rakna och drygt 30 procent har ADHD-symtom/ autism. En dalig
sjalvbild &r inte ovanligt. Makrocefali (stort huvud) kan férekomma,
men &r inte associerat till inlarningssvarigheter.

Olika symtom i olika aldrar
Symtomen yttrar sig olika beroende pa vilken alder barnet har. Café-au-
lait-flackar syns redan efter fodseln. Lischska noduli ses i iris fran fyra
ars alder. Plexiforma neurofibrom kan uppsta vid vilken alder som helst.
Under forskolearen véxer de plexiforma neurofibromen i storlek,
opticusgliom, kortvuxenhet och underbensdysplasi (falsk led) ar andra
symtom vid denna tid.
I skolaldern kan det férekomma Lischska noduli, skolios,
inlarningssvarigheter, kortvaxthet och blodtrycksfoérhojning.
-1 tonaren véxer neurofibromen. Barnen kan fa for tidig eller for sen
pubertet och vara mycket trétta, sa Barbro Westerberg.

Behandling

Vid behandling av symtomen kravs ofta samarbete mellan olika slags

lakare. Det géller bland annat opticusgliom dar 6gonlékare, onkolog och

neurokirurg samarbetar. Men dven vid 6vrig behandling ar det viktigt
med samarbete mellan specialister for att ge patienten basta tdnkbara
vard.

De plexiforma neurofibromen sitter ofta i nerver inuti kroppen och ar

svara att operera utan risk. | USA, England och Nederlanderna pagar

forskning for att hitta en medicinsk behandling som kan stoppa
tillvaxten av dessa, men den har inte natt framgang an.

Nar det galler neurofibromen i huden gar de att ta bort, men de kan véxa

till igen.

-Vid forhojt blodtryck ar det viktigt att ta reda pa orsaken. Beror det pa
fortrangning av artaren till ena njuren pa grund av fibrom, en tumor i
binjuren eller nagot annat? sa Barbro Westerberg.

For barn som drabbats av skolios hjalper korsett inte s bra, darfor blir
operation ibland nédvéndig.
Vid kortvéxthet kan det bli aktuellt att s&tta in hormonbehandling och
ibland behdvs plastikkirurgi.
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Manga barn har svart med somnen. Ar problemen stora kan det behéva
goras en kartlaggning av vad de bestar i. Smarta forekommer ocksa.
-Det finns atgarder att sétta in nar det ar klarlagt vad som orsakar
problemen, sa Barbro Westerberg.

Utvecklingspsykologiska svarigheter
Varje barn har ratt till stod. Ibland kan det underlatta att ha ett intyg
fran lakaren for att hjalp ska sattas in vid ratt tidpunkt. Redan i
forskolan kan barnet behova fa pedagogiskt stod, men absolut i skolan.
Om barnet visar tecken pa svarigheter att hanga med i undervisningen
ar det viktigt att utreda vad problemen beror pa. Kan det handla om
samordningen mellan hand och 6ga, sprak- eller ordbrister eller att
inlarningstakten ar for hog?
-Prata med barnet om hur det gar i skolan. Eventuellt kan det behéva
medicin for att underlatta koncentrationen. Manga behdver
forstaelse for att de ar trotta, papekar Barbro Westerberg.

Riktlinjer for uppfoljning

Patienter med NF 1 bor fa en arlig uppféljning hos lakare som har

kunskap om diagnosen. Undersokningen &r viktig for att fanga upp alla

symtom som smarta, synférandring, for tidig pubertet, skolsvarigheter
och neurologiska symtom.

-Lékaren ska kontrollera att barnet véxer som det ska, liksom blodtryck,
rygg, synfalt och hud. Vid symtom bér MR
(magnetkameraundersokning) goras av hjarna eller andra delar av
kroppen, sa Barbro Westerberg.

Konsultation av andra specialister ingar ocksa i riktlinjerna for
behandlingen. Diagnosen faststélls oftast kliniskt, men kan bekréftas
genetiskt.

Centrum for sallsynta diagnoser

Centrum for sédllsynta diagnoser, CSD, véxer fram vid landets sju

universitetssjukhus, med tillhérande expertteam. Visserligen ar NF 1

inte nagon sallsynt diagnos, men nar komplikationer forekommer

behdvs specialkompetens.

-Teamen bor besta av barn- och hudlékare, 6gonlékare, endokrinolog,

ortoped, neurolog, neuro- och plastikkirurg, psykopedagog och
genetiker, sa Barbro Westerberg.

Fragor till Barbro Westerberg
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Mitt barn ar ofta trott, vad beror trottheten pa egentligen?

-Tréttheten kan bero pa nedsatt muskeltonus (spanningen i en vilande
muskel). Manga barn med NF 1 har ocksa sémre
koncentrationsformaga och svarare att fokusera och det kan trotta ut
barnet.

Vad raknas som allvarlig skolios?
-Skolios pa 20-25 grader brukar innebéra att korsett ska 6vervagas. Vid
40 grader blir det operation.

Kan skolios forsamras efter att barnet slutat vaxa?
-Ja, vid denna diagnos ar det mojligt.

Lang vantan pa diagnos

Marie och Fredrik bor i ett radhus i en vastsvensk stad tillsammans

med sénerna Viktor och Johannes. Viktor &r sju ar och har diagnosen

NF 1, Johannes ar fem ar och har inte diagnosen. Dessutom sparkar

ytterligare ett litet barn i Maries mage, som berdknas fodas inom kort.

- Och sa far vi val rakna ett gang akvariefiskar till familjen ocksa,
séger Fredrik och ler.

Lille Viktor sitter i ett soffhdrn och tittar pa film, medan Johannes
springer runt en stund i allrummet innan ocksa han landar i soffan
bredvid brodern. Familjen utstralar lugn och harmoni, men det ar forst
under senare ar som Marie och Fredrik har landat ordentligt efter flera
ars oro och funderingar, sjukhusvéandor och utredningar.

- Min graviditet och min férlossning var helt normala och ingen pa
sjukhuset markte att det var nagot avvikande med Viktor. Det enda
de noterade var ett morkt fodelsemérke, som de tyckte att vi skulle
ha lite koll pa. Och sa tog man bort ett fibrom vid 6rat nar Viktor
var nyfodd. Det morka fodelsemarket visade sig vara ofarligt och
var inte alls kopplat till NF1. Och fibrom i sig &r ju inget ovanligt,
beréttar Marie.

Marie ar sjukskoterska och &ven om Viktor var hennes forsta barn
kande hon pa sig att nagot inte var riktigt som det skulle nar han
narmade sig ett ar.

- Viktor var sa vinglig och ostadig, han krop inte och hade valdigt
svart att sta. Men den egentliga orsaken till att vi sokte vard var att
han hade svart att svélja och ata. Han var ocksa valdigt trott. I min
familj finns glutenintolerans, sa vi sokte for det och trodde att
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trottheten kunde bero pa att han inte fick i sig tillrackligt med
naring, sager Marie.

Barnavardscentralen skickade Viktor vidare till barnmottagningen,

mag- och tarm. Dar upptécktes att Viktor var kénslig for mjoélkprotein,

sa han fick specialmat och naringsmedel och familjen trodde att han

snart skulle pigga pa sig.

- Men vid det laget var han narmare tre ar och lillebror Johannes
bdrjade komma ikapp rent fysiskt nér det géllde att springa och réra
sig. Da blev vi fundersamma, sager Fredrik.

Skickades till psykolog

Marie beréttar att hon visste att man maste ligga pa i varden for att

komma nagon vart och fa sitt barn utrett, sa hon fortsatte att fraga

ldkarna om olika saker och — som hon sager — tjata”.

- Till slut sa lakaren pa mag- och tarmavdelningen att “jag skickar er
till psykolog”. Just nér hon sa sa kindes det krinkande, men det
visade sig faktiskt att det blev till stor nytta, forklarar Marie.

Familjen gick till Barn- och ungdomspsykiatriska kliniken, BUP, och
fick traffa en neurolog som kunde konstatera att Viktor var ovanligt
fumlig, stel och stapplig. Viktor utreddes ocksa for ADHD, som han
inte har.

- Intellektuellt ligger Viktor fére sina jamnariga, men han har
problem med motoriken. Han har ocksa café au lait-flackar, sa nu i
efterhand tycker vi att han borde ha blivit utredd mycket snabbare.
Istallet gick det sa langt som till ett gentest innan diagnosen var
stélld, beréattar Fredrik och Marie.

Viktor var cirka fyra ar nar han fick sin diagnos. | véantan pa resultatet

fran gentestet hade familjen blivit radd att inte googla pa NF 1.

- Men det ar sa klart det forsta man gor och visst blev vi nervosa nar
vi sag vilka symtom som diagnosen kan ge, sager Fredrik.

Reagerade olika

Marie ké&nde sig djupt bedrdévad och ledsen nar diagnosen gavs, men

Fredrik upplevde att den pa nagot satt anda kandes lite som en lattnad;

- Jag ténkte att nu vet vi i alla fall vad det &r och det var béttre &n
ovissheten. Nu skulle vi lara oss sa mycket som majligt om
diagnsosen och gora det bésta av situationen, séger han.

Viktor fick gora en magnetrontgen for att eventuella tumérer skulle
upptéackas. Svaret dréjde och Marie, som hade hoppats pa ett personligt
mote med lakaren, fick ligga pa for att fa ett svar. Nar det till slut kom
skrev lakaren i ett brev att han hade sett férandringar, att han inte
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trodde att de var farliga men att de kunde s6ka en second opinion. Da

ville Marie byta vardgivare.

- Vi ville att Viktor skulle foljas upp pa Sahlgrenska
universitetssjukhuset dar det finns experter pa NF 1, och sa blev det.
Lékaren déar forklarade MR-resultatet och det visade sig sedan att
Viktor var for frisk for att ga dar kontinuerligt. | dag ar han
remitterad till en medicinmottagning for barn och ungdomar, sager
Marie.

Neurofibromatos arvs i halften av fallen och uppstar genom en
nymutation i den andra halften. Det berattade Charlotta
Enerbéck, specialist i klinisk genetik pa Hudkliniken vid
Universitetssjukhuset i Linkoping.

Vissa biologiska egenskaper bestams av enheter i var arvsmassa
kallade gener, som fors fran en generation vidare till nasta generation.
Gener finns som par pa kromosomerna, och alla gener har en specifik
plats pa en kromosom, ett locus.

- Vi manniskor har tva kromosomer av var sort, undantaget
konskromosmer, och darmed tva kopior av varje gen i vara celler —
en fran mamma och en fran pappa, sa Charlotta Enerbéck.

Generna i sin tur ar uppbyggda av DNA. DNA kan liknas vid ett recept

for vilka protein som ska skapas. En gen skapar ett protein som ger en

egenskap.

Dominant nedarvning

Neurofibromatos, NF ar en dominant &rftlig diagnos dar en mutation,
en forandrad gen, arvs fran generation till generation. Dominant
nedarvning innebér att det racker med en skada pa den ena kopian av
genen for att orsaka sjukdom.

Om en forélder har neurofibromatos typ 1 &r det femtio procents risk
att barnen ocksa far den.

| halften av fallen med neurofibromatos typ 1 beror den pa en
nymutation. Det innebar att ingen av foraldrarna burit pa anlag for NF,
utan ett slumpmassigt kopieringsfel skedde under celldelningen fore
eller vid befruktningen.

En forklaring till att neurofibromatos typ 1 finns i s manga variationer
ar att ndr man fods med en skada i en gen, kan den andra, friska genen
kompensera for forlusten. Men om man far en forandring i den andra
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genen ocksa, en sa kallad “’second hit”, paverkar det hur NF 1 yttrar

sig. Symtomen blir fler och svarare.

- Denna sé kallade ”second hit” skulle kunna forklara uppkomsten av
neurofibrom, nervskidetumaor och astrocytom, férklarade Charlotta
Enerbéck.

Gentester

1987 stod det klart att NF1-genen finns pa kromosom 17 (17g11.2).

- De som helt saknar genen har manga och tidiga neurofibrom, svara
inlarningsproblem, stora hénder och fotter och avvikande utseende,
sa Charlotta Enerback,

For att stalla diagnosen neurofibromatos behovs vanligtvis inga
gentester. Lakaren utgar fran patientens symtom och staller diagnosen
om tva av de sju faststéllda kriterierna finns. Men det finns gentester
som kan anvéandas om osakerhet rader.

- Det kan vara bra med test for att ta reda pa om det handlar om en
nymutation. Fosterdiagnostik finns det liten efterfragan av,
eftersom den anda inte sager nadgot om hur stora svarigheter
patienten far, sa Charlotta Enerbéack.

Forskningen kring neurofibromatos &r livaktig eftersom det &r en av de
vanligaste arftliga sjukdomarna.

Fragor till Charlotta Enerback

Kommer alla som har en viss skada pa genen att fa liknande

symtom?

- Nej, NF 1 har stor variation och vi vet inte varfor. Samma fel pa
genen kan ge olika utslag.

Nar kan man se hur allvarlig sjukdomen blir? Min son ar 19 ar

och han har bara dyslexi.

- Man kan inte med sékerhet veta hur NF 1 utvecklar sig, men din
son verkar ha en lindrig sjukdomsbild.

Min dotter har inte diagnosen. Kan hon anda fora genen vidare?
- Nej, om man inte har &rvt sjukdomen kan man inte fora den vidare.

Kan man fa ett kostnadsfritt gentest under graviditeten om man
sjalv har NF 1?
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- Det kan vara olika i olika landsting, nér det galler kostnaden. Ta
garna kontakt med en klinisk genetiker i ditt landsting, for
végledning.

Hudbesvar vid NF |

Manga av de sju diagnoskriterierna vid neurofibromatos marks i
huden. Det forsta tydligaste tecknet ar café-au-lait flackarna, sa
Charlotta Enerback, specialist i dermatologi pa Hudkliniken vid
Linkdpings universitet.

Neurofibromatos ar en neuroektodermal diagnos. Det innebar att den
drabbar bade hud och nerver, eftersom de kommer fran samma véavnad.
Vid NF skadas ett protein som heter neurofibromin. | vanliga fall
fungerar proteinet som tumdérhammare, men vid neurofibromatos kan
tumorer (ej cancertumorer) vaxa.

Café-au-lait-flackar

Av de hudforandringar som syns forst vid neurofibromatos typ 1 ar
café-au-lait-flackar vanligast. Flackarna &r skarpt avgransade och
ljusbruna, precis som kaffe med mjolk, darav namnet. De kan variera
mycket i storlek. Flackarna finns hos 95 procent av dem som har NF.
De finns 6ver hela kroppen, men inte pa hand- och fot-sulor, och okar i
antal under de forsta tio aren. Flackarna innehaller inte fler
pigmentceller, men de som finns bildar mer pigment. De &r ofarliga.

Fraknar och neurofibrom

Axilléra eller perineala fraknar &r ett annat av diagnoskriterierna. Det

ar ett tydligt symtom som syns i armhalorna eller i underlivet hos 70

procent av patienterna. De kommer oftast forst vid ett par ars alder och

ar ofarliga.

Neurofibrom &r mjuka, hudférgade tumarer (ej cancertumorer) som

upptrader hos 95 procent av patienterna. De liknar vartor och kan vara

enstaka till hundratals, men &r inte farliga.

- De vaxer fran nerverna ut i huden och bildar en liten knopp i huden,
sa Charlotta Enerbéck.

Neurofibrom kan ocksa vara plexiforma. Da ar de l6sare i konsistensen

och bildar ett natverk mellan kérl och nerver. De kan finnas i hela

kroppen och kan i mycket ovanliga fall vaxa kring njurartéren och ge

upphov till hégt blodtryck. De plexiforma neurofibromen sitter ofta

langs med nerverna och dr svara att operera bort.
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Neurofibromen kan i sallsynta fall utvecklas till en elakartad form,
kallad neurofibrosacrom. Tillvaxten dr langsam, men den kan vara
orsaken ndr neurofibromen smaértar eller véaxer till. Neurofibrosacrom
ar ovanligt fore 40 ars alder.

Hudproblemens omfattning har inget samband med svarighetsgraden
nar det galler andra symtom. En patient med svara hudproblem behdver
alltsa inte ha varre komplikationer i Gvrigt an en patient med farre
hudsymtom.

Vid graviditet 6kar ofta svarigheterna med huden. Det beror pa att
hormonnivaerna férandras da.

Behandling

Patienter kan uppleva olika problem kring neurofibromen. Vid klada

kan allergitabletter, antihistaminer hjalpa.

- Vark och svullnad kan vara ett tecken pa tumortillvaxt. Darfor ska
l&kare konsulteras, sa Charlotta Enerbéck.

Annan behandling kan vara kirurgi av neurofibromen. Vid besvarliga

eller illasittande plexiforma neurofibrom kan plastikkirurgi vara

aktuellt. Café-au-lait-flackarna kan eventuellt behandlas med laser.

Fragor till Charlotta Enerback

Ar det farligare for barn med NF 1 att vara i solen, jamfért med

andra barn?

- Nej, det finns ingen 6kad risk foér malignt melanom men man ska
alltid skydda barn mot sol.

Blir man trott av lakemedel mot klada?
- Nej, de moderna allergimedicinerna blir man inte trétt av.

Café au lait-flackar som tas bort med laser, kan de komma
tillbaka?

- Jag vet inte. Du maste fraga de som gor laserbehandling.

Far man arr av laser?
- Nej.

Kan man kanna av fibrom innan de syns?
- Ja, de kan klia.
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Mek-hdmmare, en typ av lakemedel, ar det tvekldst mest heta
inom behandlingen av NF1. Tack vare fina studieresultat fran USA
finns det nu en stor optimism inom forskarkaren, berattade Bjorn
Sigurdsson, ST-lakare pa barnneurologen i Lund, Lunds
Universitet.

Bjorn Sigurdsson gjorde en presentation av den allra senaste
forskningen om NF1. Héribland finns en studie i Lund som leds av
honom sjalv (se slutet av detta avsnitt).

Samband mellan genférandring och sjukdomsgrad

Forskarna har lange vetat att mutation i genen NF1 som uttrycker
neurofibromin ger sjukdomen. | de flesta fall kan inget sagas om hur
sjukdomen blir med hjalp av genfoérandringen. Men forskarna har anda
lyckats skilja ut nagra varianter enligt féljande:

1. 3-bp in-frame deletion (c0.2970-2972 delAAT) exon 17 ger
lindrigare symtom utan kutana neurofibrom eller plexiforma
neurofibrom. (2007)

2. Mikrodeletionen ger svarare symtom. (2010)

3. p.Argl809 (c0.5425 C>T missense variant) ger lindrigare symtom
med fler kaffeflackar men inga optikusgliom eller andra svarare
tumorer. (2015)

4. missense mutations at the NF1 region 844—848 codons ger svarare
sjukdom. (2018)

Den skilda sjukdomsbilden mellan olika individer i samma familj med

samma mutation kan ténkas bero pd “modifierande” gener, det vill siga

andra gener som ar forandrade och som paverkar hur sjukdomen tar sig

uttryck.

- Listor dver sadana gener finns och haller pa att utvecklas, sa Bjorn
Sigurdsson. Han beréattar ocksa att de djurmodeller som anvénts vid
forskning pa NF1 ar mus, zebrafisk, bananfluga och gris.

Centralstimulerande lakemedel vid NF1

En 6ppen oblindad studie har visat visst stod for centralstimulerande
lakemedel for barn med NF1 som har ADHD. En annan studie som var
blindad visade effekt baserad pa foréaldrars skattning efter fyra veckors
behandling. Studien Effects of methylphenidate on cognition and
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behaviour in children with neurofibromatosis type 1 forsoker titta mer

noggrant pa fragan, med manga olika utvarderingsinstrument.

- Det ar rimligt att barn med NF1 och ADHD-diagnos far préva
centralstimulerande lakemedel, sa Bjorn Sigurdsson.

Diagnostik av maligna perifera nervskidetumaorer

Maligna perifera nervskidetumorer tycks uppkomma ur plexiforma

neurofibrom. Det dr dock svart att skilja dessa at. Nervskidetumorerna

ar elaka tumarer, cancer, som man vill upptécka i tid.

Nervskidetumdrerna drabbar en av tio med NF1 och har generellt dalig

prognos med en femarséverlevnad kring 21 procent.

- Tumdrerna &r snabbvéxande och ger ofta men inte alltid symptom.
Barn med mycket plexiforma neurofibrom har en 6kad risk att
drabbas, forklarade Bjorn Sigurdsson.

Tva markorer (IGFBP1 och RANTES) verkar vara forhojda hos
patienter med nervskidetumorer. En studie visar tydligt att man kan se
om det ar en nervskidetumor med hjalp av FTG-PET-undersokning
(2018). PET (positronemissionstomografi) ger bilder av
amnesomsattningen i kroppens organ. De anvénds for att lokalisera
tumorer, eftersom tumorerna ofta har en hogre &mnesomséttning &n
intilliggande celler. Vid undersokningen ges en injektion med ett
radioaktivt sparamne som tas upp av celler i olika omfattning. FDG-
PET fangar upp stralningen fran det radioaktiva amnet, som blir
“lysande” punkter pa bilderna.
- Jag anvander rimligt frikostigt FDG-PET och undersokningen har
stort vérde, sa Bjorn Sigurdsson.

Kunskapslaget vid optikusgliom

Tumorer pa synnerven (optikusgliom) &r vanliga vid NF1 och drabbar

en av fem med NF1. Dock ar det bara 2/100 personer som behdver

behandling. Tumadrerna uppstar i princip alltid innan sju ars alder och
drabbar flickor oftare dn pojkar.

Optikusgliom é&r ett laggradigt gliom, sa kallat pilocytic astrocytom,

som sitter pa synnerven.

- Ldggradiga gliom vid NF1 kan sitta pa manga andra stéllen, men da
heter de inte optikusgliom, forklarade Bjorn Sigurdsson.

Desto tidigare tumdren debuterar desto mer besvérlig tenderar den att

bli. Besvéren uppstar for att tumoren trycker pa synnervens “’ledningar”

sa att dessa gar sénder och dor.

- Det gar inte att operera eller strala sa darfor behandlar vi med
cytostatika. Ofta far man tumaren att sluta vaxa, men behandlingen
hjéalper sallan pa synen. Det ar ingen jattebra behandling, sa Bjorn
Sigurdsson.
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Bevacizumab &r en antikropp mot en receptor som fungerarat for att

stabilisera tumoren i nagra besvarliga fall, enligt fallstudier. Studien

HERBY visade dock ingen 6vertygande effekt pa gliom hos de tumorer

med NF1-mutationer som var med.

- Nu pagar flera studier dar vi kanske framfor allt vantar pa resultat
med selumetinib — en mekh&mmare — som just nu ges till barn i en
studie. Vi vet &nnu inga resultat, sa Bjorn Sigurdsson.

Behandling av plexiforma neurofibrom

Plexiforma neurofibrom &r de storre tumdérerna som kanns bubbliga

och som vaxer djupare &n vanliga neurofibrom. Plexiforma

neurofibrom kan ge mycket besvér. De drabbar upp till 50 procent med

NF 1 och ar besvarliga hos 1/10 med NF1.

Plexiforma neurofibrom bestar av olika celltyper som signalerar till

varandra och &r saledes komplexa att forsta. De har alltid dubbla hit i

tumadrerna med bada NF1-generna utslagna, troligen redan tidigt under

embryotiden.

- Historiskt sett sa har de olika substanserna man provat mot
plexiforma neurofibrom misslyckats och man har gjort manga olika
prévningar. Operation &r bara ett alternativ ibland, forklarade Bjorn
Sigurdsson.

Den forsta fas 1-studien som rapporterade lyckade resultat med
lakemedel &r med mekhdmmaren selumetinib déar ca 7 av 10
behandlade tumdrer minskade tumdrvolymen med 20 procent eller mer
och i princip ingen tillvéxte — den studien fortsétter och ytterligare en
studie med selumetinib startas nu upp i England och en i USA. En
annan studie pagar i USA med binimetinib.

- Preliminara resultat har kommit fran fas 1-studier med trametinib
(mekinist) med minskning i tumérvolym hos 1 av 2 patienter och i
princip ingen tillvaxt. Nu pagar en studie med trametinib i USA
och ytterligare en studie startar upp, liksom en studie i Sverige.

Sedan finns nagra mer allménna studier pa solida tumaérer dar NF1 kan

tankas delta. Alla studiernas mal ar att minska tumorvolymen. Andra

mal med studierna finns med i varierande grad.

- Efter framgangarna med selumetinib i fas 2 finns det ett
sjalvfortroende i forskningsfaltet och en stark tro pa mekhammare,
sa Bjorn Sigurdsson.

Lakemedlen heter:

e Selumetinib

e Trametinib (mekinist)

e Cobimetinib (cotellic)

e Binimetinib (mektovi)
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De dr inte godkanda for att anvandas vid tumérer vid NF1 men
anvands alltsa i studier och i undantagsfall i klinik. Vissa ar godkéanda
for andra tumorer. Andra inte alls.

Biverkningar av olika mekhdmmare &r snarlika; nedan &r biverkningar
fran trametinibs fas 1-studie pa barn:
e Cirka 10 procent tolererar inte medicinen och da brukar det var
hudbiverkningar.
e Varannan person far biverkan, oftast hanterbar.
e De vanligaste biverkningarna &r:
Nageltrang. (50%)
Diarre. (27%)
[llamaende. (27%)
Utslag. (27%)
Torrt skin (23%)

Behandling av kutana neurofibrom
Besvérliga kutana neurofibrom kan mer eller mindre avlagsnas operativt
med olika kirurgiska metoder; skalpell eller laser.

Pa forskningsfronten pagar en studie: Selumetinib in Treating Patients
With Neurofibromatosis Type 1 and Cutaneous Neurofibroma. | studien
tas lakemedlet via munnen, ej salva. Malet ar att utvardera om man kan
krympa tumorer. Man tittar ocksa pa en rad andra fragestallningar.

Den svenska studien Plexifpc

Plexifpc ar en forkortning for: Behandling av NF1-relaterade

plexiforma neurofibrom med trametinib; en enarmad, 6ppen studie med

effektmatt volumetrisk partiell remission och smartlindring.

-Plexifpc ar "min” studie med trametinib for plexiforma neurofibrom pa
framfor allt svensk studiepopulation. Den kan man vara med i om
man har ett besvérligt symptomgivande eller hotfullt véxande
plexiformt neurofibrom och inte &r fyllda 18 ar nar man gar med i
studien, berattade Bjorn Sigurdsson.

Studien kréver en del regelbundna kontroller och blodprov och
utvarderar:

+ smarta varje manad

« tumorvolym varje halvar med magnetkamera i Lund

« kognition innan studiestart och efter 18 manader.

Medicinen tas en gang dagligen och behandling inom studien pagar i 30

manader.

-Redan 2015 funderade jag pa att behandla med mek-hammare. Men
evidensen var ringa, det framstod som for tveksamt att forsoka
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etablera och vaga av flera olika skal. Men hosten 2016 kom resultat
fran en fasl-studie med selumetininb med lovande data och jag tog
darfor kontakt med Novartis évergangen 2016-17, berattade Bjorn
Sigurdsson.

| juni 2018 kom fas1-data fran barn fran en studie i USA for trametinib.

-Vi hade fatt lov att vanta in denna data. Men ansokan godkéndes da
etiskt under sommaren och av Lakemedelsverket i september 2018.
Studien &r nu helt 6ppen och de forsta patienterna ar pa vag in, sa
Bjorn Sigurdsson.

Barnkliniken i Lund &r sponsor, det vill sdga initiativtagare och
ansvarig for studien. Barn som kan vara/ar aktuella kan remitteras fran
hela landet till Bjorn Sigurdsson, barnneurologen i Lund.
-Men hemmakliniken maste vara behjalplig med kliniska kontroller och
vara beredd att tdcka kostnaden for magnetkamera-undersékningar i
Lund via specialistvardsremiss, sa Bjorn Sigurdsson.

Fragor till Bjorn Sigurdsson

Nar kan Selumetinib bli godkéant vid behandling av NF 1 i Sverige?
-Det dar omojligt att sdga, kanske inom nagra ar.

Hur manga patienter behdver du i din studie for att fa resultat?
-Cirka tolv patienter kan ge adekvat styrka i studien, men for att ha
marginal beroende pa resultat vore det bra med 15 patienter.

Gors liknande studier pa andra platser i Europa?
-En grupp i Holland vill géra en liknande studie, men de har en bit kvar
och den gors pa vuxna.

Ogonproblem vid NF |

De flesta personer med neurofibromatos typ 1 har bra syn och inga
ogonférandringar som ger symtom. Janina Waga, 6verlakare vid
Ogonkliniken, Skénes universitetssjukhus i Lund talade om NF 1
ur ett 6gonperspektiv.

Ogonforandringar vid neurofibromatos typ 1 kan vara lokaliserade till
ogonhala (orbita), regnbagshinna (iris), aderhinna (choroidea) eller
framre synbanor. De kan ocksa ge sekundar paverkan pa bakre
synbanor.
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Vid neurofibromatos typ 1 kan plexiforma neurofibrom finnas i
ogonhalan. Men fibromen behdver inte ge nagra symtom eller paverka
synen Gverhuvudtaget. Ibland kan de ge brytningsfel genom att fibrom
trycker pa och férandrar 6gats form eller skjuter fram 6gat. Barnet kan
ocksa ha bekymmer med att 6gonlocket hanger ner (ptos) och skymmer
sikten. Da stimuleras inte synbanorna som de ska till det 6gat.
- Problem med nedhangande 6gonlock kan atgardas via operation, sa
Janina Waga.

Ofarliga pigmentknutor

Lisch noduli ar nagot 6gonlakaren tittar efter pa grund av att de ar ett

av diagnoskriterierna for neurofibromatos typ 1. Det &r ofarliga

pigmentknutor pa regnbagshinnans yta. De ar ofta sa sma att de knappt
ar mojliga att uppfatta med blotta 6gat, utan hittas genom undersokning

i cornealmikroskop.

Halften av patienterna med NF 1 har dessa nar de ar fem ar och Lisch

noduli finns hos majoriteten med diagnosen som &r Gver trettio ar.

Lisch noduli ger inte nagra besvar och paverkar inte synen.

- | framre delen av 6gat cirkulerar en vatska (kammarvatska), vars
avflodessystem ar i vinkeln mellan iris och hornhinnan. Om du har
neurofibrom som sitter dar, hindras avflodet vilket hojer trycket i
ogat. Det kan ge glaukom (gron starr). Det ar inte sa vanligt, men
kan férekomma. Det upptacker man enklast genom att mata trycket
i 6gat, sa Janina Waga.

Inte alltid behandling

Ytterligare ett symtom som kan uppsta & UBO, hamarton i choroidea
(&derhinnan). Det ser ut som sma platta eller latt upphdjda morka
prickar i gonbotten.

Opticus gliom &r tillvéxt av stodjevavnad runt synnerven och
forekommer hos nagra fa procent. De syns i regel i fyra- till
sexarsaldern, sallan senare. Tumorerna satter sig i holjet pa nerven.
Alla patienter som har dessa gliom behover inte behandlas eftersom
tumorerna inte alltid paverkar synnerven. Om de sitter illa till kan de
trycka pa synnerven och ge samre synskarpa och synféltsdefekter. Da
ar det onkologerna som tar 6ver och behandlar.

Undersékning varje ar

Ogonen hos barn med NF 1 undersoks varje ar till och med tio ars

alder. Det ar undersokningar som kontrollerar synskarpa, synfalt,

dgonbotten, skelning och 6gats framre delar och medier.

- Vianvander pupillvidgande medel for att undersoka 6égonbotten
och mata eventuella brytningsfel. Uppfoljningsschemat kan variera
beroende pa var i landet man bor, sa Janina Waga.
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De flesta har bra syn och inga férandringar som ger symtom.

Fragor till Janina Waga

Vi vill att var dotter ska géra 6gonundersokning varje ar, men hon

ar sa radd. Vad ska vi gora?

- Visom undersoker ar vana vid att barn kan vara radda. Vi kan gora
undersokning utan pupillvidgning, om barnet medverkar. Ibland far
vi lirka och ibland gar det &nda inte, da far vi prova vid ett annat
tillfalle. Det finns en del anpassningar vi kan gora for barn.
Bokstéver kan till exempel erséttas med bilder vid synkontroll.

Vart barn ar mérkt under 6gat. Varfor?

- Huden under dgat kan vara tunnare &n vanligt och ha samre
elasticitet, sa att blodkarlen lattare syns igenom. Det ar inte nagot
som vi brukar anse allvarligt eller ens kommentera.

Neuropsykiatriska aspekter

Gor en allsidig neuropsykiatrisk utredning tidigt sa att barnet som
har det svart far ratt stod i forskola, skola och hemma.

Det sdger MaiBritt Giacobini, barnpsykiatriker, PRIMA barn- och
vuxenpsykiatri i Stockholm. Texten &r hamtad fran tidigare
familjevistelse for NF1.

For manga barn med NF 1 ar det viktigt med en allsidig
neuropsykiatrisk utredning redan i férskolealdern. Den syftar bland
annat till att ta reda pa barnets utvecklingsniva, formaga till
koncentration och socialt samspel, eventuella beteendestorningar,
Overaktivitet, inlarningssvarigheter och hur smnen fungerar.

Enligt studier har mellan 36 och 60 procent med NF typ 1 svarigheter
att skriva, stava, lasa eller forsta det man last. Matematik brukar ocksa
vara besvarligt.

Mellan fyra och atta procent har intellektuell funktionsnedsattning, mot
tre procent generellt i befolkningen.

Kognitiva funktioner

En utredning kartlagger ocksa barnets kognitiva funktioner, alltsa
formagan att tanka, tolka och agera i olika sammanhang.

Det finns vissa svarigheter som &r mer vanliga hos personer med NF.
De har en sarskild kognitiv profil.
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Vid NF 1 ar den visuospatiala formagan ofta nedsatt.

- Det gor det svart att tolka farger och former och att lasa av
omgivningen. Till exempel kanske det vara svart att hitta tillbaka
dit man ska, nar morkret fallit, sager MaiBritt Giacobini.

Att halla fokus och forbli uppmarksam, utan att lata sig distraheras
brukar vara svart vid NF 1. Spraksvarigheter ar vanligt och den
exekutiva formagan ar ofta paverkad.

Exekutiv formaga handlar om att planera, komma igang med en uppgift
(Adven om det kanns motigt), arbetsminne, ha flyt i uppgiften, kunna
skifta uppmarksamhet och halla tillbaka impulser. Allt detta &r paverkat
hos manga med NF 1.

Neuropsykiatriska diagnoser

Neuropsykiatriska diagnoser omfattar motoriska stérningar, tics,

sprakstorningar, ADHD, autism, trotssyndrom och stérning i sitt

uppférande.

Neuropsykiatriska diagnoser ar vanligt vid NF1.

30 till 50 procent har ADHD, jamfort med fem procent i den évriga

befolkningen. 4 till 25 procent bedéms ha nagon stérning inom

autismspektrat, jamfort med en procent i dvriga befolkningen.

Sprakstorningar, liksom svarigheter med sémn och fin- och

grovmotorik ar vanliga. Det finns ocksa férhojd risk for depression och

angest.

- Alla dessa problem kan dverlappa varandra. Vi vet idag att man kan
ha ADHD och andra sociala stérningar. Men med ratt hjélp i tid
sjunker risken for beteendestdrningar, sdger MaiBritt Giacobini.

ADHD

Huvudsymtomen vid ADHD ér bristande uppmarksambhet,

hyperaktivitet och impulsivitet. For att fa diagnosen ska symtomen ha

markts innan barnet ar 12 ar.

Vanliga symtom vid ADHD ér lattstordhet, svarighet att behalla

koncentrationen, bristande arbetsminne, att planera och organisera,

motorisk oro och impulsivitet.

- Vid ADHD ér det latt att glomma saker. Impulsiviteten gor ocksa
att man kan saga och agera innan man tankt sig for, sdger MaiBritt
Giacobini.

Sékert kan manga kanna igen sig i dessa kriterier, men en diagnos blir

det forst nar agerandet blir ett hinder i vardagen, en

funktionsnedséttning.
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Andra symtom vid ADHD ar att beteendet avviker i forhallande till

andra i samma alder och att det marks i flera olika miljoer, till exempel

i skolan, nar man &r och handlar, eller pa utflykt.

- Symtomen kan forandras i olika aldrar, men kan ocksa vara
livslangt, sager MaiBritt Giacobini.

Andra diagnoser
80 till 85 procent med ADHD har ocksa nagon annan diagnos. 60
procent har tva diagnoser, utdver ADHD. Minst 25 procent har dyslexi.

- Déarfor ar det viktigt att undersoka om det finns andra sjukdomar
eller funktionsnedséattningar, om diagnosen ADHD stalls, sager
MaiBritt Giacobini.

Autism

Autism forekommer hos ett fatal med NF 1. Huvudsymtomen &r att det
sociala samspelet med andra &r paverkat liksom sprak och
kommunikation. Personer med autism har ofta begransade intressen,
svart med koncentration, motorik och abstrakt tankande.

- Typiskt vid autism ar kénsliga sinnen. Man kan vara kanslig for
hdga ljud, ljus, hur klader upplevs mot kroppen, matens konsistens
eller smak, sager MaiBritt Giacobini.

Vanliga symtom é&r att det sociala samspelet med andra ar svart. Det s

ickeverbala samspelet mellan ménniskor i form av gester, blickar och

ansiktsuttryck ar svartolkat for personer med autism.

- Vid autism umgas man ofta hellre med yngre barn och vuxna, an
jamnariga just pa grund av svarigheterna i det sociala samspelet,
séger MaiBritt Giacobini.

Den sprakliga utvecklingen &r ofta forsenad och det kan vara svart att
kommunicera trots ett val utvecklat sprak. En del fastnar i repetitivt
sprak (eko). Det &r vanligt att inte kunna leka latsaslekar.

- Vid autism &r det svart att skapa sig en bild och forestalla sig vad
som ska handa pa en aktivitet till exempel. Darfor underlattar det
med noggranna forberedelser och att ha samma struktur vid varje

tillfalle, sdger MaiBritt Giacobini.
Stora studier visar att 24 procent med NF1 kan uppfylla kriterierna for

autism. Ytterligare 20 procent har autistiska drag. Autism &r lika
vanligt bland flickor som pojkar.

Behandling

For att kunna satta in behandling ar det viktigt att stélla diagnos tidigt.
Autism gar att utreda redan nar barnet ar tva till fyra ar. Ofta ar
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diagnosen stabil genom livet. ADHD daremot har en béttre prognos
och behover inte vara hela livet.

- Genom tidiga insatser kan man undvika misslyckande i relationer
med andra, sdger MaiBritt Giacobini.

Insatserna vid ADHD handlar framférallt om ratt pedagogik,
foraldrautbildning och kognitiva hjalpmedel. Kognitiva hjalpmedel vid
ADHD kan vara tréning av arbetsminnet med datorspel, till exempel
Robo-Memo. Neurofeedback &r en annan metod for att forbattra
arbetsminnet.

- Det gar ocksa att trana sociala beteenden. Till exempel att anvanda
metoder for att hindra impulsivitet, typ réakna till fem eller tio innan

du gor det du ténkt, sager MaiBritt Giacobini.
Det finns ocksa mediciner som kan hjalpa for att stétta ett forandrat

beteende. Men mediciner ska aldrig séttas in utan andra anpassningar,
betonar MaiBritt Giacobini.

Vid autism kan omgivningen ldra sig att vara forutsagbara och tydliga.

- Ett satt ar att fortydliga och forklara andras beteenden eller
reaktioner “nu blev lillasyster ledsen for att ...”, sdger MaiBritt
Giacobini.

Scheman och bilder kan forenkla vardagen. Beteendeterapi fran sa tidig

alder som 18 manader kan paverka barnets prognos. Social

fardighetstraning likasa.

Vid ADHD &r det manga som blir hjalpta av mediciner, men det ar inte
lika sjalvklart vid autism. Ibland hjalper SSRI-preparat vid
tvangsmassiga beteenden eller sjalvdestruktivitet.

Somnsvarigheter

Somnsvarigheter ar vanliga vid neurofibromatos. De kan bero pa

smarta eller klada pa grund av neurofibromen, men &ven hora ihop med

ADHD och autism. Det kan vara svart att somna eller halla kvar

sémnen for den som vaknar pa natten. Dalig somn paverkar hela

vardagen. Den ger humorsvangningar, koncentrationssvarigheter och
beteendeproblem.

- Tyngdtécke, i form av boll eller kedjetacke kan bidra till en béattre
somnkvalitet. Hjalper inte det och andra atgarder for att skapa god
somn, finns dven melatonin (ett kroppseget &mne), sdger MaiBritt
Giacobini.
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Fragor till MaiBritt Giacobini

Logopedi vid NF |

Beror det pa miljopaverkan eller aldre foraldrar att fler far

diagnosen autism?

- Dessa samband undersoks nu. Det finns i studier som visar pa en
liten 6kad risk att fa barn med autism om mammor och pappor ar
aldre. Det finns aven en liten 6kning hos kvinnor som medicinerat
mot depression. Men huvudsakligen beror 6kningen av antalet
diagnoser pa att vi har mer utvecklade metoder for att upptacka
autism.

Ser man en 6kning av antalet personer som far diagnosen autism
bara i Sverige eller hela vastvarlden?
- Okningen &r generell for véstvarlden.

Far lika manga flickor som pojkar diagnosen autism?

- Man tror att autism har en genetisk orsak. Gors genetiska analyser
ar avvikelsen lika vanlig hos pojkar som hos flickor. Daremot &r vi
samre pa att upptacka flickor med autism.

Kan det vara bra att ge ett barn med ADHD mindre sotsaker?

- Vid ADHD finns ofta ett sug efter socker, eftersom personer med
ADHD kan vilja aktivera sig for att halla sig vakna och
koncentrerade. Men med socker gar aktiviteten upp snabbt och
sedan ner lika snabbt. Matstudier fran 1970-talet visar att de som at
fibrer presterade bast pa mattetest. De som fick vatten presterade
bra. For dem som at socker gick det samst.

Eftersom manga gener ar inblandade i motorik och kognition ar
tal och sprak ofta paverkat vid genetiska avvikelser. Men de
individuella variationerna hos barn med NF 1 &r stora, sa Asa
Mogren, logoped vid Mun-H-Center i Hovas.

Asa Mogren inledde med att beratta om vart sprak. Det utgérs av
fonologi (sprakljud och betoning), grammatik (form), semantik
(innehall och betydelse) samt pragmatik (sprakanvandning).

For tal kravs

e Andning
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e Fonation (bildandet av stdmbandstonen)

e Velofarynxfunktion (musklerna i mjuka gommen och svalget som
sluter tatt mellan munhala och nashala)

e Oralmotorik

e Artikulation

e Prosodi (formagan att betona)

De motoriska fardigheterna ar rorlighet i stdmband, lappar, tunga och

velum (mjuka gommen). Det krdvs dven koordination mellan

artikulatorerna och luftstrommen och separation av muskelgrupperna.

- Slutligen behovs aven sensorisk feedback. Férmagan att kunna
kdnna var i munnen sprakljuden gors &r viktigt i den tidiga
talutvecklingen, forklarade Asa Mogren.

Tal- och sprakstérningar — genetiska avvikelser

Det & manga gener som ar inblandade i motorik och kognition vilket

gor att tal och sprak ofta ar paverkat vid genetiska avvikelser. Liknande

genetiska avvikelser/ mutationer kan leda till olika symptom och en

stor variation i hur symtomen uttrycker sig.

- Genetiken ar komplex och vi vet fortfarande ganska lite om den
“genetiska arkitekturen” vid tal- och sprakstorningar, sa Asa
Mogren.

Studier om NF 1

Studier om tal, sprak och NF1 visar att det finns stora individuella

variationer. En del barn med NF 1 kan ha en forsenad tal- och

sprakutveckling och lattare talsvarigheter. Talet kan vara otydligt och

paverkat vad galler hastighet, rytm och prosodi (betoning). Motoriskt

svara sprakljud som /r/ och /s/ kommer ofta senare.

Vissa kan ha nasalitet/resonansavvikelse av olika orsaker. Rosten kan

ocksa paverkas och framfor allt lata hes.

- Ibland forekommer las- och skrivsvarigheter och
inlarningssvarigheter. Pojkar och man har generellt lite storre
svarigheter, men det brukar bli battre med aren, sa Asa Mogren.

Oralmotorik och NF1

Oralmotoriken (hur man kan rora pa musklerna i munnen) kan vara
paverkad vid NF 1. Nagot lag spanning i musklerna (hypotoni) och
lattare motoriska planeringssvarigheter (dyspraxi) kan forekomma.
Generella motoriska svarigheter ar vanligt. Vissa personer kan ha stora
tonsiller och formvariationer pa gom och svalg precis som i
befolkningen i évrigt.
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Om barnets tal ar paverkat ar det viktigt med en utforlig utredning av

tal- och sprakformaga. Rétt terapi ska ges till ratt person och det

behdvs intensitet i traningen.

- Barnets alder och motivation spelar forstas en stor roll, liksom dess
formaga att medverka i taltraningen, sa Asa Mogren.

Ibland behovs extra stod eller tydliggérande pedagogik for att
barn med olika perceptionsférmaga och motorisk formaga ska
klara kraven i skolan. Det sa Linnéa Oskarsson, specialpedagog,
Barnneuropsykiatrin, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
i Goteborg.

Alla barn har ratt till delaktighet, autonomi (att f vara med och
bestdimma), begriplighet, meningsfullhet och sammanhang.
Enligt skollagen ska skolan ge foljande stod:

Ledning och stimulans: ges till alla elever i den ordinarie
undervisningen for att klara kunskapskrav och sociala mal.

Extra anpassningar: Detta ar mindre omfattande insatser for att barnet
ska klara kunskapskraven och sociala mal. Det behdvs inget formellt
beslut for att en elev ska ges extra anpassningar.

Sarskilt stod: Ndr extra anpassningar inte racker ska behov av “’sérskilt
stod” utredas. I regel deltar elevhélsan i denna utredning. Rektor pa
skolan beslutar om sarskilt stdd och dessa insatser ska dokumenteras i
ett atgardsprogram.

Vad kan vara svart i skolan?

Det &r mycket som kan kannas jobbigt i skolan. Hit hor exempelvis:

Attt forsta och minnas instruktioner.

 Fria arbetssatt (staller krav pa egna initiativ).

« Att paborja, genomfora, avsluta uppgifter.

 Uthallighet (att géra nagot under en viss tid).

 Tidsperspektiv (att ha koll pa vad man bor hinna med under en viss
tid, att forsta begrepp som snart”).

» Att arbeta med saker som inte dr intressanta.

» Den fysiska miljon — perception (exempelvis att sortera ljus och
ljud) och att orientera sig.

+ Sociala situationer.

« Ovantade handelser (exempelvis att fa en vikarie eller att
skolutflykten &r instélld).

* Raster — forflyttningar.
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Tydliggérande pedagogik

Tydliggorande pedagogik behdvs ofta i forskola och skola — skolan
behdver individualisera undervisningen och svara pa fragorna: Varfor
ska jag gora denna uppgift? Vad ska goras? Var? Hur? Hur lange?

Visuellt stod/visuella strategier kan ofta behovas. Detta &r exempelvis:

» Schema — ger sammanhang/6verblick.

» Aktivitetsschema — frdmjar ordning, vad ska jag ta med, hur utfér
jag uppgiften?

» Tidshjalpmedel

» Ritprat — exempelvis sociala beréttelser, seriesamtal.

* Visuella strukturer — for idrott, raster, kdsituationer. Detta kan
exempelvis vara staket eller rep som visar hur langt man far ga.

* Valsituationer — att tydliggora vad som ar tillgangligt just nu.

» Synliggérande miljo — visar exempelvis var material finns. Ett
annat exempel &r markeringar i golvet som visar var man ska sta.

* Rumsorientering — stéd som hjalper barnet att hitta till ratt plats,
exempelvis med hjalp av farger.

Perception och motorik

Barnets formaga att tolka och bearbeta sinnesintryck kan vara hyper (ar

extra kansligt for exempelvis dofter, smak eller material), hypo (har en

mindre kanslighet och kan exempelvis ga ut i T-shirt pa hosten utan att
frysa), fluktuerande (kansligt for vissa saker, exempelvis ljud eller ljus)
eller varierande.

- De motoriska funktionerna kan ocksa variera och barnet kan ha
svart med bland annat koordination. Detta ihop med till exempel
kanslighet for ljud kan gora att det blir jobbigt i gympasalen, sa
Linnéa Oskarsson.

Begriplighet, meningsfullhet och stressorer

Det behovs bade meningsfulla ssmmanhang, samspel och god

sjalvkansla for att barnet ska ma bra i forskola/skola. Ett satt att

forebygga och minska stress kan vara att kartlagga barnets

energiatgang. For — som ett barn uttryckte det — “Ndir jag kraschar dr

det ju redan forsent”. Barnets energiatgang vid olika aktiviteter kan

kartlaggas genom exempelvis skalor, genom att fargkoda en dag, ange

Bu eller B& for olika aktiviteter, syna en situation i detalj, ritprata

och/eller géra kommunikationskartor.

Det &r viktigt att omgivningen har forstaelse och kan anpassa krav efter

barnets formaga.

- Man far tanka pa att dven roliga saker tar energi! Barnet har behov
av aterhamtning och behover ha ork 6ver tid, sa Linnéa Oskarsson.
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Fragor till Linnéa Oskarsson

Det blir ibland krangligt under fri lek nar manga barn vill géra

samma sak. Hur kan vi l6sa det?

- Ett satt ar att visualisera att det finns exempelvis tre platser till en
viss aktivitet. Man kan rita eller géra markeringar som visar nar
platserna ar slut.

Skolan vill inte alltid sarskilja ndgon genom att exempelvis ge
barnet en smérgas mellan lektionerna. Hur gor vi, nar vi vet att
vart barn behover den extra energitillforseln for att orka?

- Tahjélp av elevhalsan sa att ditt barn far den hjélp det behover.

Orkar inte klattra och springa

Viktor som deltar pa familjevistelsen undersoks pa
medicinmottagningen varje ar. Dar féljer man honom enligt riktlinjerna
for barn med NF 1. Familjen har ocksa koll pd om Viktor skulle borja
skela, fa smarta, krakningar eller mer klada.

An sé lange har ingenting upptackts som har kravt ndgon &tgard,

forutom att Viktor har ilagg i skorna som ger foten en béttre funktion.

Han har inga farliga tumdrer, bara nagot enstaka fibrom i huden. Men

han har en del besvar fran huden som klada och utslag. Han har aven

forandringar i 6gonen, lisch noduli som &r godartade pigmentknutor pa

Ogats regnbagshinna.

- Viktors jobbigaste symtom i dag ar nog att han har svart med
uthalligheten, han blir snabbare tr6tt 4n andra barn och orkar inte
klattra, hoppa och springa pa samma satt som de. Han umgas helst
med ett barn i taget och bygger gérna lego eller sysslar med andra
lugnare aktiviteter. Nu &r vi mest oroliga for att han ska bli ensam
eller mobbad nér han borjar skolan, séger Marie.

Fredrik berattar att de ska forsoka fa en resursperson till klassen i host,
for att stotta Viktor pa rasterna. Han behdver uppmuntran att réra pa
sig och hitta aktiviteter som han kan tycka &r roliga och som han klarar
av.

- Det dr ju faktiskt sa att de barn som mest av alla behéver rora pa
sig, latt blir sittande. Viktor behdver stdd i sin fysiska aktivitet och
han behdver ocksa fa kanna gemenskap med andra barn, sager
Fredrik.
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Marie tillagger att Viktor &ven kan behdva stod vad galler

finmotoriken. Han kan ha svart att fokusera pa exempelvis att skriva,

och tappar l&tt orken i finmotoriska rorelser.

- Om han inte far hjalp med detta kanske han far samre
sjalvfortroende nér han borjar skolan, sager Marie.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Bodil Mollstedt, specialpedagog, berattade om Agrenskas
pedagogiska arbete med barnen och om tidigare erfarenheter av
barn med NF 1.

Det pedagogiska programmet under en familjevistelse planeras utifran
individens forutsattningar. Det bygger pa generell specialpedagogik
och specifik kunskap om diagnosen. Infor familjevistelsen inhdmtar
personalen kunskap om barnen och deras behov genom samtal med
foraldrarna och genom information fran pedagogerna i barnens
forskolor och skolor. Andra viktiga informationskéllor &r medicinsk
information och de tidigare erfarenheterna fran Agrenskas
familjevistelser med barn som har NF 1.
Det pedagogiska programmet under familjevistelsen utformas fran
WHOs Klassifikation ICF, International Classification of Functioning.
- Den innebér att personer med funktionsnedséttning inte bara ska ha
mojlighet att vara med rent fysiskt utan att de ocksa ska ha
inflytande, forklarade Bodil Mollstedt.

Tidigare erfarenheter

Agrenska har tidigare i familjevistelserna métt 33 barn med
neurofibromatos i aldrarna 5-13 ar; 19 pojkar och 14 flickor.

Av dessa barn gick atta i forskolan, 19 grundskolan (10 hade
stédundervisning) och sex gick i sarskolan. Sju av barnen hade
assistent i forskolan/skolan och fem hade extra idrott- och
motoriktréning. Sexton av de 33 barnen hade synnedsattning, fyra
horselnedséttning, sex hade intellektuell funktionsnedséttning och fem
hade diagnosen ADHD. Tva hade autistiska drag.

Sprak och kommunikation

Nar det gallde spraklig och kommunikativ formaga hade flera inga
svarigheter alls. Bland de barn som hade svarigheter kunde man se
nagot av foljande: att barnet pratar mycket otydligt och snabbt, nastan
snubblar 6ver orden, pratar hogt och gallt, har artikulationssvarigheter,
begréansat ordforrad, svart att verbalisera det barnet kanner och vill eller
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att det inte uppfattar ickeverbala signaler sasom kroppssprak och

ansiktsuttryck.

For att stimulera tal, sprak och kommunikation kan man anvanda

bildstod vid muntlig och skriftlig information, sang-, rorelse- och

spraklekar, sagor, malarberattelser och minneslekar.

- Detta &r ndgot vi gér under barnens vistelse pa Agrenska, sa Bodil
Mollstedt.

Grovmotorik

Nar det gdllde grovmotorik hade flera av barnen inga problem alls.
Andra hade svérigheter med smidighet, att springa och hoppa och att
samordna rérelser. Nagra blev fort trotta.

For att stimulera fin- och grovmotorik, balans och koordination pa
vistelsen jobbar Agrenska med bild- och formaktiviteter som att klippa
och parla, textiltryck, rorelselekar till musik, hinderbana med balans-
och smidighetstraning som att ga pa stockar, klattra i berg, cykla och
leka pa lekplatsen.

- Vi har ocksa aktiviteter med naturliga pauser, som exempelvis
trekamp och walkie-talkiegomme, sa Bodil Mollstedt.

Inlarning

Nagra av de 33 barnen hade inga problem alls med inléarning, medan
manga hade varierande svarigheter. Svarigheterna kunde ses vid
gruppaktiviteter/samling eller i enskilt arbete som kravde
koncentration/ sjalvstandigt arbete eller organisering av arbetet.

For att minska konsekvenserna av inlarningssvarigheter kan skolan

jobba med ett strukturerat schema som férbereder barnen pa vad dagen

skall innehalla. Barnen behover tydliga, anpassade arbetsuppgifter, en

lugn miljo med tillgang till horselskydd och en avskarmad arbetsplats.

Upprepning, konkret material och enskilda genomgangar kan

underlatta.

- Kompensatoriska hjalpmedel och olika tidshjalpmedel kan ocksa
behovas, sa Bodil Mollstedt.

Konsekvenserna av koncentrationssvarigheter kan minskas genom

individuellt anpassade arbetspass och mojlighet till pauser under

arbetspasset.

- Gruppaktiviteter kan behdva varvas med sjalvstandiga aktiviteter
och mer koncentrationskrévande aktiviteter kan behdva varvas med
motoriska aktiviteter, sa Bodil Mollstedt.

Socialt samspel

I det sociala umganget hade flera av barnen inga problem alls, medan
andra hade svarigheter med turtagning och att vara en del i en grupp.
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Nagra kunde latt komma i konflikt med andra och hade svart att ta

motgangar.

- Vuxna kan uppmuntra till socialt samspel och kamratrelationer och
bidra till att starka sjalvkanslan genom att ge vuxenstod nar sa
behovs i arbetspass och i uteaktiviteter och under den tid som
uppstar mellan olika aktiviteter. Man kan beh6va ge positiv respons
och uppmuntra till samtal genom olika 6vningar, sa Bodil
Mollstedt.

Stimulera socialt samspel gérs genom samarbetsévningar och

gemensamma aktiviteter.

Den goda cirkeln

Den goda cirkeln visar hur olika faktorer kan paverka barnets

utveckling: stimulerande upplevelser och erfarenheter vacker barnets

lust att ta egna initiativ.

- Det leder till 6kad aktivitet som i sin tur paskyndar barnets
utveckling och bidrar till att barnet vill prova pa fler stimulerande
upplevelser och vagar tanja pa granserna, sa Bodil Mollstedit.

Lanktips:

Varsam www.varsam.se

Komikapp www.komikapp.se
Hjéalpmedelsinstitutet www.hi.se

Myndigheten for delaktighet www.mfd.se
http://logopedeniskolan.blogspot.se
http://www.skoldatatek.se/verktyg/appar
http://www.skolappar.nu

http://www.appstod.se (samlingsplats for appar som stod)
http://www.bildstod.se (bildprogram)
http://www.mathforest.com (lag/mellan, valj niva)

Syskon till barn med funktionsnedsattning behéver kunskap,
nagon som lyssnar pa dem och majlighet att traffa andra i samma
situation. Det visar forskningen, men ocksa de erfarenheter som
Agrenska har gjort under trettio &rs arbete med familjevistelser.

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

Studier av syskon till barn med funktionsnedsattning visar
foljande:
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e Syskonet har ofta en bristféallig kunskap om sin brors/systers
diagnos och foraldrarna 6verskattar ofta hur mycket syskonet vet
om den.

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

e Att forsta och skapa kunskap tar tid. Man kan behéva prata om
saken kontinuerligt da barnen vaxer och situationen forandras.

Det ar vanligt att syskon bar pa fragor de aldrig vagat stalla till nagon.
En del ar radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har en kansla
av skuld och tror att de sjélva kan ha orsakat syskonets skada.

Egentid ar viktigt

Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och bekraftade.

De maste kanna att de ocksa far egentid med foraldrarna.

- Den bor vara avsatt speciellt for dem och inte bara besta av tid som
inda blev dver”, sa Marcus Berntsson, pedagog pa Agrenska.

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjélp. De har

manga varfor-fragor och behover svar som anpassats efter deras niva.

Efter nioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron. De borjar

se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att syskonet i nagon

man &r avvikande. Vissa syskon far en kansla av skam.

- Barnen noterar blickar och reaktioner fran omgivningen och borjar
fundera pa hur de ska forklara for andra. Da ar det bra att i familjen
ha ett gemensamt forhallningssatt, menade Marcus Berntsson.

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

Kunskap, kanslor och strategier

Under familjevistelserna pd Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgar ifran kunskap, kénslor och strategier i
vardagen.

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

Teamet berattar ocksa att de barnet inte bar nagot ansvar for att
syskonet blivit sjukt och hjalper dem med strategier for hur de ska
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hantera fragor fran omgivningen. Nar de &ker fran Agrenska ska de ha
fatt med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer.

Kéanslor hanteras genom ett éppet och tillatande klimat, dar alla ska

kanna sig bekvama med att prata fritt.

- Vi gor olika aktiviteter med barnen och ungdomarna for att bli
sammansvetsade som grupp, da blir det mycket lattare att prata om
personliga saker, sa Marcus Berntsson.

Strategier i vardagen bygger pa att syskonet utbyter erfarenheter med
andra syskon och sétter ord pa sadant som kan kannas jobbigt. Det kan
handla om sorg Over att man inte fick en bror eller syster som man kan
leka med pa 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, sa Marcus Berntsson.

En del barn undviker att prata med foraldrarna om det som &r jobbigt
med syskonet eftersom de inte vill belasta foraldrarna. Barnet kan
kdnna att det ofta gloms bort och inte far lika mycket uppmarksamhet
som syskonet. Det kan ofta fa avbryta roliga aktiviteter pa grund av
syskonet och kénna stora forvantningar pa sig, ett stort ansvar och att
det hela tiden maste ta hansyn. Barnet kan ocksa vara oroligt for att
syskonet blir retat och kdnna oro infor framtiden.

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 géra istéllet.

Marcus Berntsson beskrev ocksa positiva aspekter for syskon till barn
med funktionsnedséttningar. De l&r sig tidigt att respektera olika
manniskor, att ta ansvar, kanna empati, forstaelse och talamod och far
en bra vérdegrund.

Syskons tips till foraldrar:

Berétta om sjukdomen och vad den innebar.

Prata om nuet och framtiden.

Hantera utbrott och andra problem som kan dyka upp, visa att det inte
ar mitt ansvar.

Ge egen tid.

Syskons tips till larare:

Fraga hur jag mar — inte bara om mitt syskon.

Tank pa att det ibland &r jobbigt prata om funktionsnedséattningen.
Ta lararansvar om syskonet eller jag sjélv blir retad.
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Ha forstaelse for min situation hemma.

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
www.syskonkompetens.se

Munhalsa och munmotorik

Barn med sarskilda behov bor tidigt ha kontakt med tandvarden,
garna en barntandvardsspecialist. Om det finns svarigheter med
tal, sprak och atande behdvs aven kontakt med logoped. Det sa
overtandlakare Christina Havner och logoped Asa Mogren pé
Mun-H-Center i Hovas.

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 barn med sallsynta diagnoser.
Kunskapen sprids for att bidra till ett battre omhéndertagande och en
hogre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras anhériga.

I Sverige finns ytterligare tva kompetenscentrum for sallsynta

diagnoser for munhalsa, i Umea och i Jonkoping.

- Personer med bekréftad eller med misstanke om en sallsynt diagnos
kan remitteras till var klinik i Goteborg for diagnosutredning,
kartlaggning och rddgivning kring behandling, oavsett var i Sverige
man bor. Vi erbjuder ocksa radgivning till vardutévare via
videokonferens, telefon och genom beddmning utifran modeller,
foto, réntgen och video, beréttade Asa Mogren.

Vartannat barn med en sallsynt diagnos har en orofacial dysfunktion.

Det betyder att barnet kan ha svart att dricka, tugga och svélja, ata,

suga eller ha problem med salivldckage, mimik eller tal och

kommunikation.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedsattningar och sjukdomar. Efter godkénnande fran
foraldrarna gor en tandl&kare och en logoped en 6versiktlig
undersokning och bedémning av barnens munforhallanden.
Observationerna, tillsammans med information som féréldrarna lamnat,
stélls samman i en databas.
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- Det finns nu 88 personer med NF 1 i vart register. De flesta har
inga problem med tal, att &ta och dricka eller med saliven, sa Asa
Mogren.

Kunskap om sallsynta diagnoser sprids via Mun-H-Centers webbplats
(www.mun-h-center.se), Facebook, You Tube och via MHC-appen.
Kortfattad information om séllsynta sjukdomar och tand- och munvard,
finns pd www.mun-h-center.se

Studier om NF 1

Enligt de studier som gjorts om munhélsa hos personer med NF 1 &r
det ként att foljande besvér kan férekomma:

Lagre eller hogre salivsekretion (vilosaliv)

Forandringar i munslemhinna och kakar

Forandringar i kéakar

Underbett och korsbett

Att ha for lite saliv okar risken for karies, eftersom saliv har en viktig
skyddande effekt pa tanderna. Nedsatt salivproduktion ékar ocksa
risken for sar i munslemhinnan och paverkar den naturliga
sjalvrengdringen av tanderna. Det kan ge en minskad komfort i
munnen, med torrhetskénsla och sveda.

- Det kan vara svart att upptacka om ett barn har nedsatt saliv, men
vill ert barn dricka mycket kan det vara ett tecken pa att det

besvaras av muntorrhet, sa Christina Havner.
Trots att vissa personer med NF 1 har en lagre salivsekretion har

studier visat en generellt lagre kariesrisk hos personer med NF1 jamfort
med den dvriga populationen.

Neurofibrom i munhalan

Neurofibrom kan forekomma i munhalan och i kakarna. Forstorade

papiller kan ses pa tungan och évervaxt tandkott. Vid plexiforma

neurofibrom féljer de ofta ansiktsnerven, trigeminus.

- Oversiktsrontgen (panorama) &r ett sétt att screena for fibrom i
kakar och kékleder, sa Christina Havner.

Barn med neurofibromatos typ 1 bor undersckas i tandvarden minst tva

ganger per ar och ha forstarkt forebyggande tandvard. Infor besoket ar

det viktigt att ta kontakt med tandvarden, sa att personalen far

mojlighet att satta sig in i barnets séarskilda behov av att till exempel fa

extra tid.

- Barnet kan forberedas med hjélp av bildstdd, sa Christina Havner.
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Langtidsuppfoljning ar viktig sarskilt for att upptéacka asymmetrier i
ansikte och kékar, som kan vara orsakade av plexiforma neurofibrom,
och for att upptdcka muntorrhet.

Antal neurofibrom/ytenhet ar mycket lagre i munnen an huden, men
ska foljas upp.

Intraorala plexiforma neurofibrom kan vara svara att skilja fran
neurofibrom kliniskt och histologiskt.

Underbett och korsbett &r nagot vanligare hos personer med NF 1 och
kan behandlas pa sedvanligt sétt.

Forebyggande tandvard viktigt

Det &r en stor fordel om den férebyggande tandvarden &r sa bra att en

god munhélsa kan bevaras. Att komma igang med goda vanor tidigt ar

viktigt. Alla bor anvanda fluortandkram. Tandvarden rekommenderar
foraldrar att hjalpa sina barn med tandborstningen och borsta tva
ganger om dagen.

- Néar nya kindtander kommer &r det extra noga med tandborstning av
groparna pa tuggytan. De kan ocksa forseglas med plast
(fissurforsegling) for att minska risken att fa hal, sa Christina
Havner.

Det finns manga olika typer av hjalpmedel som kan underlatta

munvarden. Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova ut

lampliga hjalpmedel och rekommendera ratt munvardspreparat som
t.ex. tandkram med sérskilda egenskaper.

For barn som inte tycker om tandkramssmaker finns sarskilda
tandkramer utan smak. Det finns ocksa tandkramer som inte skummar
sa mycket, tandkramer som har en tillsatt bakteriedodande effekt och
med extra hdg fluoridhalt.

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

Samhallets ovriga stod

Jenny Velund &r kurator och arbetar pa Drottning Silvias barn
och Ungdomssjukhus i Géteborg. Hon informerade om de stod
som finns att fa for personer med funktionsnedséattning.

Jenny Velund beréattade inledningsvis om de olika aktorer i samhéllet
som star for olika slags stod till individen. Till det statliga stodet raknas
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Forsakringskassan som hanterar sjuk- och foréldraférsakring,

omvardnadsbidrag, merkostnadsersattning och assistans.

Bland samhéllets 6vriga stod finns stod som utgar fran tva lagar;

Socialtjanstlagen (SoL) och Lagen om stdd och service till vissa

funktionshindrade (LSS).

- Samhallets dvriga stod omfattar aven habilitering, familjerattsliga
fragor, barnomsorg, skola, arbete, bostad, ekonomi och migration,
sa Jenny Velund.

LSS ger stdd for insatser och sérskild service for personer:

1) med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand

2) med betydande eller bestaende begavningsmassigt funktionshinder
eller hjarnskada i vuxen alder féranledd av yttre vald eller kroppslig
sjukdom

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

Om man beddéms inga i nagon av dessa tre personkretsar kan man
beviljas insatser enligt LSS. Men alla insatser kan sokas aven enligt
socialtjanstlagen:

-Réadgivning eller annat stod

-Personlig assistans

-Ledsagarservice

-Kontaktperson

-Avldsarservice

-Korttidsvistelse, barn och vuxna

-Boende i familjehem eller bostad med sarskild service, barn och vuxna
-Daglig verksamhet

Andra insatser ar:

Bilstod: soks hos Forsakringskassan och forutsatter ett varaktigt behov
(forvantas besta i mer an nio ar)

Boendestdd: soks hos kommunen

Bostadsanpassning: arbetsterapeut bedémer, kommunen handlagger
Fardtjanst: soks hos kommunen, lakarintyg behovs

Hemsjukvard och hemtjanst

Stod i skolan

Alla elever i grund- och gymnasieskolan har ratt att na sa langt som
mojligt i sin kunskapsutveckling, utifran sina férutséttningar. For att na
dit ska alla elever fa ledning och stimulans i skolan.
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- Om du tror att ditt barn behover extra stod i skolan ska du ta
kontakt med skolan, antingen med ditt barns larare eller med
rektorn. Det &r rektorn som har det yttersta ansvaret for att alla
elever far det stod och den hjalp de behdver, sa Jenny Velund.

Om foéraldrar och rektor inte kommer 6verens, bor féraldern i forsta
hand kontakta skolans huvudman. Det kan vara en kommunal ndmnd
eller — om det ar en friskola — skolans styrelse. Skolverket har en
upplysningstjanst som kan vara till hjalp. Overklaganden gors till
skolvésendets 6verklagandendmnd och i sista hand kan man dven
vanda sig till skolinspektionen.

Tva insatser

Det finns tva stodinsatser i skolan; extra anpassningar och sarskilt stod.
Med extra anpassningar menas att skolan ska géra anpassningar inom
ramen for den ordinarie undervisningen om en elev behdver det. Det
kan till exempel vara hjalp att planera och strukturera ett schema éver
skoldagen, extra tydliga instruktioner, anpassning av laromedel eller en
speciallérare som arbetar med eleven under en viss tid.

Om de extra anpassningarna inte récker till, eller om det beddms att
extra anpassningar inte kommer att vara tillrackliga, ska rektorn se till
att utreda om eleven behover sérskilt stod.

- Det kan till exempel vara regelbunden kontakt med en specialléarare
under en langre tid, placering i en sérskild undervisningsgrupp eller
en elevassistent som stddjer eleven under skoldagen, sa Jenny
Velund.

Fonder

Det finns fonder som enskilda personer med funktionsnedsattning/
familjer kan soka pengar fran.

Sok pa kommunens hemsida, regionens hemsida (lankar pa
habiliteringens sida i alla fall i VGR), pa biblioteket eller pa natet. Det
finns ocksa foretag som hjalper till att salla for en kostnad pa ett par
hundralappar. Kurator kan skriva ett generellt intyg som kan skickas
med.

Mer information:

www.forsakringskassan.se

www.socialstyrelsen.se

www.nfsd.se (Nationella Funktionen for sérskilda diagnoser)
www.skolverket.se

www.1177.se

www.mfd.se (Myndigheten for delaktighet)
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www.anhoriga.se

www.agrenska.se
https://www.vgregion.se/f/habilitering-och-halsa/patient/behandling-i-
grupp/lanktips/att-vara-foraldrar-till-ett-barn-med-
funktionsnedsattning/
https://goteborg.se/wps/portal/enhetssida/lots-for-barn-och-vuxna-med-
funktionsnedsattning

www.passalen.se

www.hejaolika.se
https://stiftelser.lansstyrelsen.se/StiftWeb/SSearch.aspx
(Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas)
http://www.skolinspektionen.se/sv/anmalningar/ (Skolinspektionen)

En stolt och glad famil;

Broderna Viktor och Johannes leker och har mycket kul ihop och néar

Viktor borjar skolan i host ska dnnu ett syskon vara fott.

- Dabehdver inte Viktor ga pa fritids efter skolan, utan kan komma
hem. Det tror vi blir jattebra eftersom skolarbetet kommer att ta
mycket av hans energi, s&ger mamma Marie.

Hon beréttar att bade hon och Fredrik gjorde ett gentest efter att Viktor

hade diagnostiserats, for att se om nagon av dem var bérare av genen.

Ingen av dem ar det, och Marie sa att hon heller inte har gjort nagon

fosterdiagnostik pa barnet i magen.

- Vi tar det som det kommer, det ar vart efterlangtade barn dven om
det skulle ha nagon diagnos, inflikar Fredrik.

Marie arbetar 75 procent fram till féréldraledigheten och Fredrik jobbar

heltid i industrin. Med tre barn i familjen kommer det inte att bli sa

mycket tid 6ver for nagot annat att familjeliv och jobb, men det ar inget

som nagon av dem langtar efter eller saknar.

- Jag vill inget annat &n att komma hem till min familj efter jobbet,
det &r det bésta av allt, sager Fredrik.

Marie tanker att de kanske kan komma att dela upp sig lite i familjen

ibland; att nagon foralder tar med sig Johannes ut pa nagon aktivitet

som ar mer fysiskt kravande och att den andre gor nagot roligt med

Viktor och bebisen. Hon berdttar att familjen ocksa har stottning av

syskon och foréldrar.

Overlag ar det en n6jd och stolt familj som ser ljust pé livet;

- Ja, det &r ju ingen idé att vara orolig for nagot som kanske kan
komma att handa i framtiden. Vi fokuserar pa det positiva, sager
Marie.

Dokumentation nr 585 © Agrenska 2019 41


http://www.anhoriga.se/
http://www.agrenska.se/
https://www.vgregion.se/f/habilitering-och-halsa/patient/behandling-i-grupp/lanktips/att-vara-foraldrar-till-ett-barn-med-funktionsnedsattning
https://www.vgregion.se/f/habilitering-och-halsa/patient/behandling-i-grupp/lanktips/att-vara-foraldrar-till-ett-barn-med-funktionsnedsattning
https://www.vgregion.se/f/habilitering-och-halsa/patient/behandling-i-grupp/lanktips/att-vara-foraldrar-till-ett-barn-med-funktionsnedsattning
https://www.vgregion.se/f/habilitering-och-halsa/patient/behandling-i-grupp/lanktips/att-vara-foraldrar-till-ett-barn-med-funktionsnedsattning
https://goteborg.se/wps/portal/enhetssida/lots-for-barn-och-vuxna-med-funktionsnedsattning
https://goteborg.se/wps/portal/enhetssida/lots-for-barn-och-vuxna-med-funktionsnedsattning
https://goteborg.se/wps/portal/enhetssida/lots-for-barn-och-vuxna-med-funktionsnedsattning
http://www.passalen.se/
http://www.hejaolika.se/
https://stiftelser.lansstyrelsen.se/StiftWeb/SSearch.aspx
http://www.skolinspektionen.se/sv/anmalningar/

Neurofibromatos typ |

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

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

Forbundets uppdrag &r framfor allt att driva handikappolitiska fragor,
att paverka och patala att sallsynta diagnoser maste uppmarksammas
och forskas kring.

Enligt ordforande Elisabeth Wallenius trycker forbundet pa att personer
med séllsynta diagnoser har ratt till samma insatser fran samhéllet som
alla andra, till exempel nar det galler vard och behandling. De ska inte
missgynnas pa grund av att andra inte kanner till s& mycket om deras
syndrom.

Forbundets 12 000 medlemmar representerar ett 50-tal olika
diagnosforeningar som sinsemellan &r véldigt olika. Gemensamt &r att
alla sjukdomar eller syndrom é&r livslanga, obotliga och nastan alltid har
genetiska orsaker.

Hér hittar du Riksforbundet for séllsynta diagnoser:
www.sallsyntadiagnoser.se

Foreningsinformation

Camilla Staxgard fran Nf-forbundet Sverige beréttade om
foreningens verksamhet.

NF-forbundet i Sverige ar en ideell och riksomfattande
sammanslutning av personer med diagnosen NF 1 och NF 2 och deras
anhdriga.

Forbundet vill forbattra levnadsvillkoren for personer med NF 1 och
NF 2, framja forskning och utveckling samt sprida information till
medlemmarna och 6vriga samhéllet. Varje ar ordnas ett familjelager
och informationskonferens. Som medlem far man medlemstidning NF-
Bladet.

Nf-forbundet &r ocksa medlem i Riksforbundet Sallsynta diagnoser och
i NF-Europé.

Las mer pa www.nf-forbundet.se
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Informationscentrum for ovanliga diagnoser

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

Texterna produceras av Informationscentrum for ovanliga diagnoser
vid GOteborgs universitet i samarbete med ledande medicinska experter
och foretradare for patientorganisationer. Kvalitetssakring sker genom
granskning av en sérskild expertgrupp utsedd av universitetet.

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och ytterligare
diagnoser tillkommer varje ar. Texterna dversatts ocksa successivt till
engelska. Till varje text finns aven en folder som kan bestallas
kostnadsfritt eller laddas ner fran Socialstyrelsens webbplats.

De som skriver texterna svarar dven pa fragor och hjalper till att soka
information. De nas pa telefonnummer 031-786 55 90 eller via mail,
ovanligadiagnoser@gu.se.

Las mer pa www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

NFSD — Nationella Funktionen Sallsynta diaghoser

Agrenska har under &ren 2012-2018 drivit Nationella Funktionen
Séllsynta Diagnoser, NFSD, pa uppdrag av Socialstyrelsen och har
arbetat med samordning, koordinering och informationsspridning inom
omradet séllsynta diagnoser.

NFSD arbetar idag huvudsakligen med att sprida information for att
oka kunskapen inom omradet séllsynta diagnoser genom sin
webbplats nfsd.se och pa sociala medier (Facebook, Twitter och
Linkedin).
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En sammanfattning av dokumentation nr 585

Neurofibromatos karaktariseras av att det utvecklas godartade tumdérer, neurofibrom, langs nervrotter,
perifera nervstammar och eller deras nervforgreningar.

Varje ar far cirka 30 personer diagnosen neurofibromatos typ 1, NF 1 i Sverige. Diagnosen ér lika
vanlig hos kvinnor som min och symtomen kan variera stort.

Vid behandling av symtomen vid NF1 krévs ofta samarbete mellan olika slags lakare. Det galler
bland annat opticusgliom (tumor i synnerven) dar 6gonlékare, onkolog och neurokirurg samarbetar,
men det galler aven vid behandling av flera andra symtom.

Forskningen kring neurofibromatos &r livaktig eftersom det &r en av de vanligaste arftliga
sjukdomarna.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
© Agrenska 2019 www.agrenska.se
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