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Agrenska ar ett nationellt kompetenscentrum fér
sallsynta diagnoser och en unik moétesplats for barn,
ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar,
deras familjer och professionella. Det ar belaget pa
Lilla Amundon soder om Goteborg.

Agrenska ar en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter, sasom 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 sallsynta
halsotillstand och sprida information om dessa.

Varje ar arrangeras 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 eventuella syskon ny kunskap, méjlighet att
utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller férelasningar och diskussioner

kring aktuella medicinska rén, pedagogiska fragor, psykosociala
aspekter samt det stod samhallet kan erbjuda. Barnens program
ar anpassat efter barnens forutsattningar, maojligheter och behov.

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband med
familjevistelsen och ar skriven av Petra Bryntesson, redaktor vid
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for allmanheten har
varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva i en familj med ett barn som har neurofibromatos typ 1
berattar en mamma om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna har i
verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras &ven péa Agrenskas webbplats, dér de
kan laddas ner som pdf: agrenska.se
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— NF1 ar enklare att upptacka nar en foralder eller
andra slaktingar redan har diagnosen, men symtomen
kan variera kraftigt aven inom familjer. Det sager
Barbro Westerberg som ar neurolog vid Drottning
Silvias barnsjukhus i Goteborg.

Den tyska lakaren Friedrich von Recklinghausen var den forste att
beskriva neurofibromatos typ 1 (NF1) ar 1882. Tillstandet kallades
von Recklinghausens sjukdom fram till 1980-talet da den
sjukdomsorsakande genférandringen hittades. NF1 férekommer hos
ungefar 1 person av 3000.

— Sjukdomen NF1 i sig ar inte sa ovanligt, men kunskapen om den ar
i allmanhet valdigt lag. Halften av alla med diagnosen har ytterligare
svarigheter som skapar en sallsynthet, sager Barbro Westerberg.

Symtom

Neuro betyder nerv och fibrom betyder godartad bindvavstumor. NF1
kan paverka flera organ, bland annat hud, égon, blodkarl, skelett
samt perifera nerver och det centrala nervsystemet. Symtomen
varierar och ar oftast ofarliga, men kan ge besvar av olika
svarighetsgrad.

Café au lait-flackar (CAL) kan ses vid fédseln och ar ofta det forsta
tecknet pa NF1. Lischs noduli ar ofarliga pigmentknutor i 6gats
regnbagshinna, iris, och brukar ses efter fyra ars alder. Plexiforma
neurofibrom ar medfédda tumorer som uppstar langs nerver, och kan
vaxa nar som helst under uppvaxten. Kutana neurofibrom ar sma
kndlar pa huden som vanligen boérjar vaxa efter puberteten. Andra
symtom kan vara skolios, epilepsi, hdgt blodtryck och
skelettférandringar. Neuropsykiatriska svarigheter forekommer, till
exempel adhd och autism. Det ar ockséa vanligt med
inlarningssvarigheter.

© Agrenska 2022, nr 659 5
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Arftlighet och diagnostik
NF 1 ar ett autosomalt dominant arftligt syndrom. | cirka femtio
procent av fallen uppstar det genom en nyuppkommen genférandring,
aven kallad nymutation.
For att stalla diagnosen NF1 ska minst tva diagnoskriterier uppfyllas:
e minst 6 café au lait-flackar (CAL) minst 5 millimeter i diameter
fore, eller 15 millimeter efter, puberteten
o minst 2 neurofibrom eller 1 plexiformt neurofibrom
(bindvavstumor som vaxer utan avgransning)
e pigmentflackar (fraknar) i armhalor eller ljumskar
o skelettférandringar (skelettdysplasier) till exempel i
underbenet eller kilbenet i 6gonhalan (sfenoiddysplasi)
e opticusgliom — tumor kring synnerven
e minst 2 Lischs noduli — ofarliga pigmentknutor pa 6gats
regnbagshinna (iris)
o foraldrar eller syskon med NF1.
— Numera faststalls diagnosen med genetisk provtagning och med
den hittar man ytterligare undergrupper. Barn yngre an ett ar far
sallan diagnosen, men det forekommer, sager Barbro Westerberg.

UBO/FASI

Vid NF1 ar det vanligt med UBO (unidentified bright objects) eller
FASI (focal areas of hyperintensity). Det ar férandringar i hjarnan som
syns som vita flackar vid en magnetkameraundersokning (MR). Man
vet inte vad UBO/FASI ar. Flackarna kan forandras och aven
forsvinna. UBO/FASI ger inga neurologiska symtom och darfor gors
ingen rutinundersokning med MR vid NF1.

— En teori ar att UBO/FASI kan ha koppling till inlarningssvarigheter,
men det finns inga belagg for det, sager Barbro Westerberg.

Ovanliga symtom
Nagra symtom ar ovanliga och forekommer hos mindre an fem
procent av alla som har NF1. De ar
e epilepsi
e tumodrer i hjarnan
e skelettférandringar i de langa rorbenen (falsk led)
e sfenoiddysplasi (kilbenet i 5gonhalan)
e artarfortrangning (ofta njurartar) som ger hégt blodtryck
e feokromocytom (binjurebarkstumar)
e kortvaxthet
e tidig pubertet
e viss livstidsrisk att utveckla malignitet (elakartade tumarer).

© Agrenska 2022, nr 659 6
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Haélften har inga fysiska symtom

Cirka 50 procent av patienterna med NF1 har inga eller lindriga
symtom av sin diagnos. 40 procent har medicinska problem. Av dem
drabbas 25 procent av plexiforma neurofibrom, som kan vaxa
oberakneligt. Vid undersékning med magnetkamera syns
opticusgliom hos 20 procent. En femtedel av dessa far symtom.
Skolios forekommer hos cirka 20 procent.

Utvecklingspsykologiska svarigheter

Ungefar 50 procent av alla med NF1 har inlarningssvarigheter. Lasa
och stava ar ofta svarare an att rakna. Adhd-symtom ses hos cirka 30
procent och hyperaktivitet ar vanligt. Det ar ocksa vanligt med olika
autistiska symtom till exempel rutinbundenhet. Makrocefali (stort
huvud) kan férekomma, men &r inte associerat till
inlarningssvarigheter. En dalig sjalvbild ar inte ovanligt.

— Manga ligger pa gransen till att ha en lindrig intellektuell
funktionsnedsattning. Nar barnet blir aldre och nar kraven vaxer i
skolan ar det manga som har svart att hanga med, sager Barbro
Westerberg.

Olika symtom i olika aldrar

Vid NF1 brukar olika symtom uppsta och férandras i olika aldrar.
CAL-flackar kan ses redan hos nyfédda och under spadbarnstiden.
Plexiforma neurofibrom kan ses fran fodseln och kan vaxa under hela
barndomen. Vanliga symtom under forskolealdern ar fraknar,
opticusgliom och underbensdysplasi. Lischs noduli ses i iris fran fyra
ars alder. Kortvaxthet brukar visa sig under férskole- och skolaldern.
Andra symtom hos skolbarn ar skolios, inlarningssvarigheter och
blodtrycksférhojning. | tonaren ses symtom som en for tidig eller
forsenad pubertet och trotthet samt tillvaxt av plexiforma neurofibrom,
som avstannar i slutet av tonaren.

Behandling

Vid behandling av symtomen kravs ofta samarbete mellan olika
specialister. Det galler bland annat opticusgliom dar égonlakare,
onkolog och neurokirurg samarbetar. Aven vid dvrig behandling &r det
viktigt med samarbete mellan specialister for att ge personen med
NF1 basta tankbara 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
vaxa till igen.
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— 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? sager Barbro Westerberg.

For barn som har skolios racker sallan korsettbehandling och da kan
en operation behdvas. Vid kortvaxthet kan behandling med
tillvaxthormon bli aktuellt. Manga barn har svart med sémnen. Vid
stora sdmnproblem kan det behdva goéras en kartlaggning av vad de
bestar i. Smarta forekommer ocksa.

— Det finns atgarder att satta in nar orsakerna till problemen ar
klarlagda, sager Barbro Westerberg.

Insatser vid utvecklingspsykologiska svarigheter

Varje barn har ratt till stdd. Ibland kan det underlatta att ha ett intyg
fran lakaren for att hjalp ska sattas in vid ratt tidpunkt. Redan i
forskolan kan barnet behéva fa pedagogiskt stod, och definitivt 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, om sprak- eller
ordbrister eller om att inlarningstakten ar for hog?

— Prata med barnet om hur det gar i skolan. Eventuellt kan det
behdvas medicin for att underlatta koncentrationen. Manga behdéver
forstaelse for att de ar trotta, papekar Barbro Westerberg.

Riktlinjer for uppféljning

Barn med NF1 bor fa en arlig uppféljning hos en lakare som har
kunskap om diagnosen. Undersdkningen ar viktig for att fanga upp
olika symtom som smarta, synférandring, for tidig pubertet,
inlarningssvarigheter och neurologiska symtom.

— Lakaren ska kontrollera att barnet vaxer som det ska, liksom
blodtryck, rygg, synfalt och hud. Vid symtom boér
magnetkameraundersdkning av hjarnan eller andra delar av kroppen
goras, sager Barbro Westerberg.

Vid behov ska lakaren konsultera andra specialister.

Kunskapscentrum behoévs

Centrum for sallsynta diagnoser finns vid universitetssjukhusen och
samverkar med expertteam for olika diagnoser och diagnosgrupper.
Ett arbete pagar for att aven NF1 ska innefattas av ett expertteam
bestaende av barnlakare, hudlékare, 6gonlakare, endokrinolog,
ortoped, neurolog, neurokirurg, plastikkirurg, psykopedagog och
genetiker.

— Trots att NF1 inte ar ett sallsynt tillstand kravs specialkompetens
nar komplikationer uppstar hos personer med diagnosen, sager
Barbro Westerberg.
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Fragor till Barbro Westerberg

Gar det att operera bort tumorer i hjarnstammen?
— Nej, men oftast vaxer de inte sa mycket.

Hur lange foljer man opticusgliom?
— Fram till ungefar 10 ars alder, efter det brukar de inte férandras.

Mitt barnbarn har fatt diagnosen och det ska vara en nymutation.
Barnbarnets morfar har dock tydliga NF1-tecken, han har inte
testats och varden sédger att det inte ar NF1.

— NF1 hoppar inte dver en generation sa det vore bra att morfar testar
sig, for det later som att han har det. Barnbarnet kan ha fatt en
nymutation som inte hanger ihop med morfars, men det ar valdigt
ovanligt. Det ar enkelt att ta ett gentest och jamféra.

Testas alltid foraldrarna om barnet far diagnosen?
—Ja.

Maja har NH

Maja &r 11 ar och kom till Agrenska med mamma Emelie och
systrarna Stina 15 ar, Tova 13 ar och Lea 6 ar.

Nar Maja var omkring sex manader upptacktes de forsta café au lait-
flackarna pa hennes hud. Emelie férstod direkt vad de betydde, och
fick det bekraftat av lakare pa Barnkliniken.

— Det var inte sa mycket att diskutera, men inte heller nagon
chockartad handelse. Jag har ju sjalv NF1 och har alltid vetat att mina
barn riskerar att arva sjukdomen. Maja har dock haft mycket storre
problem an vad jag hade som barn, sager Emelie.
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— NF1 orsakas av en forandring pa en valdigt stor gen
med hog tendens for nymutationer, och ar darfor en av
de vanligaste arftliga sjukdomarna. Det sager Sirkku
Peltonen, overlakare vid Sahlgrenska
universitetssjukhuset i Goteborg.

Manniskans gener bestar av DNA och finns i cellkéarnan i kroppens
alla celler. DNA byggs upp av baspar i tva strangar som tvinnas runt
varandra i spiraler. | cellkarnan ar DNA-spiralerna hart packade i form
av kromosomer. De ar 46 till antalet och uppdelade i 23
kromosompar. Den ena kromosomen i varje par arvs fran mamman
och den andra fran pappan. Det sista kromosomparet ar
kénskromosomerna X och Y. Kvinnor har vanligen tva X-kromosomer
och man har en X- och en Y-kromosom.

— DNA maste folja med vid varje celldelning for att nya celler ska
kunna bildas, sager Sirkku Peltonen.

Genen NF1

NF1-genen finns pa kromosom 17 och ar en mall for tillverkningen av
proteinet neurofibromin. Proteinet har som funktion att bromsa i en
signalvag (RAS-MAPK) inuti cellerna. Signalvagen ar viktig for cellers
tillvaxt och funktion, framforallt i nervsystemet. NF7-genen ar en stor
gen som bestar av cirka 280 000 baspar. Genférandringar ar darfor
vanliga har — det racker med férandringar pa ett baspar for att
utveckla symtom. Hittills har man upptackt éver 3 000 mutationer
spridda langs hela genen.

— Tank er att ni gar 280 000 steg pa en vit streckad linje: ett enda
snedsteg innebar att det blir en avvikelse, sager Sirkku Peltonen.

Forandringar i NF1-genen férsamrar neurofibrominets bromsande
formaga i RAS-MAPK-signalvagen. Det leder till att cellernas tillvaxt
och livslangd okar, vilket i sin tur 6kar risken fér tumaorutveckling.

— Signalvagen ar som ett trafikljus som normalt vaxlar mellan rétt och
gront. Om neurofibrominet inte fungerar visar trafikljuset gront ljus
hela tiden, sager Sirkku Peltonen.
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Arftlighet

NF1 orsakas av en avvikelse, en mutation, i NF1-genen. Sjukdomen
nedarvs autosomalt dominant. Det betyder att det racker med att den
ena foraldern har férandringen i en av sina tva NF1-gener for att
sjukdomen ska foras vidare till barnen. Sannolikheten for saval séner
som déttrar att arva genférandringen ar 50 procent.

NF1 har fullstdndig penetrans, vilket innebar att alla personer som har
den sjukdomsorsakande genvarianten uppvisar symtom. Sjukdomens
svarighetsgrad varierar dock kraftigt mellan personer. Aven om
mutationen ar den samma inom en familj, kan symtomen skilja sig
stort mellan féralder och barn.

— Med 100 procents penetrans kan inte NF1 hoppa dver en
generation. Symtomen kan dock vara sa lindriga att de inte upptacks.
Med ny genteknik har man sett att det finns genvarianter som ar
ytterst lindriga, vilket kan uppfattas som att sjukdomen hoppar éver
generationer.

Ungefar halften av alla med NF1 har inte arvt syndromet fran sina
foraldrar. Orsaken ar i stallet en nyuppkommen genférandring, eller
nymutation. Den har oftast uppstatt i en av kdnscellerna hos
mamman eller pappan. Sannolikheten att samma foraldrar far fler
barn med NF1 uppskattas vara mindre an 1 procent. Nymutationen
hos barnet blir dock arftlig med autosomalt dominant
nedarvningsmonster.

— Nymutationer uppstar slumpmassigt och man har inte hittat nagra
miljoéfaktorer som orsakar dem. Féraldrarna kan alltsa inte sjalva gora
nagot for att orsaka eller undvika mutationen, sager Sirkku Peltonen.

Idag ar resultatet av genetisk testning ett av diagnoskriterierna vid
NF1. Det ar mdjligt att géra en sa kallad sekvensering av hela NF1-
genen, nagot som tidigare har varit dyrt och komplicerat. Gentesterna
ar dock inte 100 procent sakra — ett barn med exempelvis café au lait-
flackar kan ha diagnosen trots att testsvaret ar negativt.

— Aven om det gérs fler gentester idag tycker jag att vi borde ta dem
annu oftare. Tyvarr finns inte tillrdckligt med pengar, men
férhoppningsvis blir det battre med tiden, sager Sirkku Peltonen.
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Hudsymtom vid NF1

Genférandringen i NF1 leder till att godartade tumérer (neurofibrom)
bildas i hudens stdédjevavnader. Alla som har NF1 har nagon form av
hudsymtom. De ar dock inte farliga. Symtomen kan vara synliga pa
det yttersta hudlagret som kallas 6éverhuden (epidermis). Lagret under
epidermis kallas laderhuden (dermis). Detta lager bestar av
bindvavnad som gér huden haéllfast och tdjbar. Dermis ar rikt pa
blodkarl och nervtradar (axoner).

— Isoleringen runt axonerna bestar av sa kallade schwannceller. Det
ar de som bygger upp neurofibrom i stédjevavnaderna i dermis, sager
Sirkku Peltonen.

Café au lait-flackar

Café au lait-flackar, CAL-flackar, kan finnas redan vid fodseln eller
komma under det forsta levnadsaret. De buktar inte ut fran huden och
ar val avgransade med tydliga kanter. CAL-flackar uppkommer inte i
ansiktet. De kan blekna med aldern och forsvinna hos vissa vuxna.
Flackarnas nyans foljer hudfargen och mérkare hud far mérkare
flackar. CAL-flackar ar ofarliga och kraver inte behandling. | vissa
lander kan dock kramer for hudblekning anvandas.

— | vissa fall uppstar ovanliga CAL-flackar: de kan vara stora med
sma morka flackar, eller sa kallade "coast of Maine”-flackar pa grund
av kanterna som liknar en kustlinje, sdger Sirkku Peltonen.

Freckling, fraknar

Fran 5 ars alder borjar fraknar upptrada hos de flesta med NF1.
Fraknarna, liksom CAL-flackarna, ar ett diagnostiskt tecken och ar
aven de ofarliga. Fraknarna har samma farg som CAL-flackarna. De
ar vanligast i armhalor och ljumskar. Hos vissa kan fraknar utvecklas
Over hela kroppen.

Kutana neurofibrom

Kutana neurofibrom ar ofarliga tumérer som vanligtvis borjar vaxa i
tonaren i form av sma, mjuka kndlar pa huden. Storleken blir séllan
storre an 3 centimeter i diameter. Kutana neurofibrom hos vuxna ar
det mest karaktaristiska symtomet vid NF1. Antalet varierar mellan
olika individer, fran hundratals till ett fatal eller inga alls. Fler kutana
neurofibrom kan uppkomma under en graviditet. Tumdrerna uppstar i
hudens epidermislager och innehaller schwannceller och bindvav.
Kutana neurofibrom utvecklas aldrig till cancer och behéver darfor
inte tas bort. En del personer kan dock besvaras av klada eller 6mhet
om knélarna irriteras av exempelvis skor eller klader. Andra kan
besvaras av kndlar som ar synliga.

Om man valjer att avlagsna kutana neurofibrom kan det ske kirurgiskt
eller med CO2-laser. Hela tumdren maste avlagsnas, annars kan den
aterkomma. Ingreppen lamnar alltid arr.
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Sirkku Peltonen tror att mycket kommer handa inom tio ar, med
hanvisning till dagens forskning pa andra behandlingsmetoder.
— Man testar att behandla utatvaxande kndlar med HIFU,
hdgintensitetsultraljud. Det forskas aven om en kram med MEK-
hammare som man hoppas ska ge effekt.

Andra hudsymtom

Nevus anemicus ar vita flackar i roda hudomraden och finns hos 25—
50 procent av alla med NF1. Det ar ofarligt och kan uppsta nar huden
skrapas eller blir varm.

Juvenil xanthogranulom ar orangefargade flackar, eller knutor, som
uppstar under det forsta levnadsaret. De finns vanligtvis pa huvudet
och halsen. Antalet varierar fran nagon enstaka upp till 30, och ar
som flest vid 1.5 ars alder. Knutorna ar ofarliga och brukar férsvinna
med tiden.

Plexiforma neurofibrom

Plexiforma neurofibrom ar medfédda tumdérer som vaxer langs storre
nerver. Magnetkameraundersdkning visar plexiforma neurofibrom hos
ungefar halften av alla med NF1. De kan uppsta varsomhelst i
kroppen, saval ytligt som djupt. Plexiforma neurofibrom syns inte alltid
hos nyfédda, men bdérjar vaxa under barndomen. Vaxande plexiforma
neurofibrom kan orsaka asymmetri i ansiktet eller visa sig som mjuka
massor i armar och hander samt i ben och fotsulor. Underliggande
plexiforma neurofibrom kan ge hudsymtom i form av olika flackar eller
pigmentering. Flackarna kan vara upphdjda, mérka, ha lila farg eller
vitfargad kant. Huden kan émma. Vid nervpaverkan uppstar symtom
som smarta eller domningar. Det ar ofta svart att operera bort ett
plexiformt neurofibrom eftersom det ofta sitter langs med nerverna.

— Tumoérerna brukar vaxa ganska langsamt och slutar ofta vaxa efter
18 ars alder. Enligt EU-riktlinjer bor en magnetkameraundersokning
goras innan tonaringen flyttar dver till vuxenvarden for att kunna halla
koll pa tumorernas storlek, sager Sirkku Peltonen.

Plexiforma neurofibrom har hogre risk att utvecklas till elakartade —
maligna — tumorer. Detta kan ske fran tonaren och uppat och
plexiforma neurofibrom boér darfér kontrolleras nar man kommer upp i
alder. Om besvar med plexiforma neurofibrom uppstar hos barn ska
varden alltid kontaktas.

© Agrenska 2022, nr 659 13



Neurofibromatos typ 1

Fragor till Sirkku Peltonen

Kan man ha en genférandring pa bada kromosomerna?

— Ja, det ar mgjligt men ovanligt. NF7-genen ar sa stor och viktig att
genférandringar pa bada kromosomerna oftast innebar att fostret inte
Overlever.

Kan ett genetiskt test visa hur svar NF1 man far?

— Ja, det finns vissa avvikelser som man redan kan gora prediktiva
analyser for. Inom tio ar blir det nog enklare att analysera annu fler. |
nulaget kanner vi till nagra stora férandringar dar hela NF71-genen och
tio andra gener runt den ar borta, som ger svarare symtom. Det finns
ocksa nagra kanda férandringar som ger lindriga symtom.

Kan en person med NF1 fa friska barn?

— Ja, forst och framst ar det alltid 50 procents chans att fa friska barn.
Man kan dessutom genom fosterdiagnostik véalja embryon som har
friska kromosomer.

Gar det att valja ut friska celler vid insemination?
— Man kan inte testa spermie- eller &ggceller, men man kan testa
embryon.

Kan man géra en magnetkameraundersokning nar som helst
eller finns det en aldersgrans?
— Det gar att gora i alla aldrar, sma barn kan dock behdva narkos.

Ger plexiforma neurofibrom en storre blédningsbenagenhet?

— Tumorer ar fulla av blodkarl och ar svara att operera eftersom de
kan bléda mycket. Det ger dock inte en 6kad blédningsbenagenhet i
dvriga vavnader.

Betyder maligna tumorer att de byter skepnad? Hur vet man att
en tumor utvecklas till malign?

— En malign tumoér betyder att den ar elakartad cancer. Det ar dock
valdigt ovanligt att barn under 18 &r far maligniteter. Tumdrer som
vaxer langs nerver ger ofta symtom. Plexiforma neurofibrom bor
underskas om de snabbt borjar vaxa, blir harda och orsakar mhet
och smarta. Hos barn behdver de inte féljas hela tiden, om de inte
sitter pa stallen sa att de kan orsaka besvar, till exempel i halsen. Det
ar viktigare att kontrollera tumérer som finns inuti kroppen, da finns
tester som visar om det ar aktiva férandringar.
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Varfor far vissa i familjen fa symtom och andra flera svara?
Varfor kan samma forandring ge olika symtom?

— Jattebra fraga, vi vet inte varfor och det har forskats mycket pa
detta. En hypotes ar att det kan hanga ihop med vilka andra gener
som ar inblandade. Eftersom antalet neurofibrom dkar vid graviditet
kan det aven finnas en hormonell paverkan. Mycket ar fortfarande
okant och mer forskning behdvs.

Mamma Emelie har ocksa NF1

Det forsta tecknet hos Emelie var en liten kndél i pannan ovanfor
vanster dga. Det visade sig vara ett neurofibrom, en godartad tumér.
Vid undersdkningarna hittades fler tumdrer som opererades bort.
Ungefar samtidigt fick Emelie diagnosen neurofibromatos typ 1, som
uppkommit genom en nymutation. Hon var i femarsaldern och det var
80-tal.

— Pa den tiden fanns bara de varsta historierna. Lakaren sa till min
mamma “jag tycker inte att du ska ga till biblioteket och lasa om det
har”. Det stod valdigt mycket skrammande saker om NF1 i tidningar
och bocker, sager Emelie.
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MEK-hammare, en typ av lakemedel, ar det tveklost
hetaste vad galler behandling av neurofibromatos typ
1.

— Tack vare fina studieresultat 6kar forhoppningen om
att kunna erbjuda behandling med MEK-hammare i en
nara framtid, sager ST-lakare Bjorn Sigurdsson pa
Barnneurologen i Lund, som aven forskar pa
lakemedel vid NF1 vid Lunds Universitet.

Forandringar i NF1-genen leder till att den bromsande funktionen hos
proteinet neurofibromin férsamras. Det bidrar i sin tur till dveraktivitet i
signalvdgen RAS-MAPK i cellerna, vilket dkar tillvaxten och darmed
risken for tumorbildning.

— Stoérningar i RAS-MAPK-signalvagen kan ge upphov till flera olika
syndrom som kallas RASopatier, daribland NF1, sager Bjorn
Sigurdsson.

Samband mellan genférandring och sjukdomsgrad
Forskarna har lange vetat att mutationer i genen NF1 som uttrycker
neurofibromin ger sjukdomen neurofibromatos typ 1. Ungefar 3200
mutationer har beskrivits vid NF1. De flesta ger dock inga svar pa hur
sjukdomen blir. Forskarna har anda lyckats skilja ut nagra varianter
som galler for cirka 10 procent av alla med NF1. Dessa varianter ar:
1. 992p.Met992del och andra 3-bp in-frame deletion — ger
lindrigare symtom utan kutana neurofibrom eller plexiforma
neurofibrom.
2. p.Arg1809 — ger lindrigare symtom med fler café au lait-flackar
men inga opticusgliom eller andra svarare tumorer.
3. p.Arg1038Gly ger lindrigare sjukdom med fler café au lait-
flackar men inga neurofibrom eller andra svarare tumorer.
4. Mikrodeletionen — ger svarare symtom.
5. Missense mutations at the NF1 region 844—848 codons — ger
svarare symtom.
6. Whole gene deletions (deletion, férlust, av hela genen) — ger
svarare symtom med mer tumoérvaxt.
— Nyttan med att identifiera olika varianter hos personer med NF1
handlar bland annat om majligheten att géra prognoser. De tre forsta
varianterna ger ofta lindrigare sjukdom medan symtomen vid de
storre deletionerna blir svarare, sager Bjorn Sigurdsson.
Att sjukdomsbilden kan variera mellan olika individer i samma familj,
med samma mutation, kan bero pa "modifierande” gener. Det innebar
att andra gener som ar férandrade ocksa paverkar hur sjukdomen
uttrycker sig.
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Centralstimulerande lakemedel vid NF1

Ett par studier har visat visst stdd for att centralstimulerande
lakemedel kan ha god effekt vid adhd hos barn med NF1. Ar 2018
pabodrjades en mer omfattande studie for att undersdka fragan.
Resultaten har annu inte presenterats.

— Ibland har barn uppfyllt kriterierna fér adhd men blivit nekade
medicinsk behandling med hanvisning till deras NF1-diagnos. Detta
ar saklart felaktigt och barn med NF1 ska fa centralstimulerande
lakemedelsbehandling i de fall det ar befogat, sager Bjorn
Sigurdsson.

Diagnostik av maligna perifera nervskidetumorer

Maligna perifera nervskidetumorer ar elakartad cancer. Tumorerna ar
snabbvaxande och ger ofta, men inte alltid, symtom. De tycks
uppkomma ur plexiforma neurofibrom. Det ar dock svart att sarskilja
de tva, vilket kan forsvara diagnostisering av maligna
nervskidetumaorer. Denna tumdrtyp drabbar en av tio med NF1 och
har generellt dalig prognos. Tumdorerna utvecklas framforallt i
vuxenlivet. Personer med stora plexiforma neurofibrom i barndomen
har en hogre risk att drabbas.

— En studie fran 2018 visar att nervskidetumorer kan upptackas med
hjalp av PET. Det har bekraftats ytterligare sedan dess, sager Bjorn
Sigurdsson.

PET (positronemissionstomografi) ger bilder av amnesomsattningen i
kroppens organ. De anvands for att lokalisera tumdrer, eftersom
tumorerna ofta har en hdgre @mnesomsattning an intilliggande celler.
Vid undersodkningen injiceras ett radioaktivt sparamne som tas upp av
celler i olika omfattning. PET fangar upp stralningen fran det
radioaktiva amnet, som blir "lysande” punkter pa bilderna.

— Det finns magnetrontgen-kriterier for att separera elakartade
tumorer fran godartade och hjalpa till att avgéra om man ska ga
vidare med PET-undersokning. 2021 kom uppdaterade kriterier som
ger annu battre screening av nervskidetumorer. | framtiden kan vi
férhoppningsvis hitta fler tumdérer och aven upptacka dem tidigare,
sager Bjorn Sigurdsson.

Kunskapslaget vid opticusgliom

Det ar vanligt med tumdrer pa synnerven (opticusgliom) vid NF1. En
av fem personer med sjukdomen drabbas av dessa, men bara 2 av
100 behdver behandling. Opticusgliom uppstar nastan alltid fére sju
ars alder. Tumorerna tenderar att ge mer besvar ju tidigare de
uppstar. Flickor drabbas ofta hardare an pojkar. Opticusgliom trycker
pa synnerven som riskerar att skadas, vilket paverkar synen. Det ar
ett sa kallat laggradigt gliom (pilocytic astrocytom). Vid NF1 kan
laggradiga gliom aven sitta pa manga andra stallen i kroppen.
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Opticusgliom gar inte att operera eller stralbehandla. Nar symtom
uppstar anvands cytostatikabehandling, vilket ofta gor att tuméren
slutar vaxa.

— Synen har ibland hunnit bli kraftigt nedsatt nar behandlingen
pabdrjas. Det ar svart att avgora hur tidigt man kan bérja behandla
eftersom tumdéren vaxer i sa unga ar. Man vet inte heller om den kan
boérja vaxa igen efter avslutad behandling, sager Bjorn Sigurdsson.

Bevacizumab ar en antikropp som hammar tillvaxten av cancerceller
Enligt vissa studier har den haft en stabiliserande effekt pa
opticusgliom, men resultaten ar inte samstdmmiga och andra studier
visar ingen 6vertygande effekt. Det pagar aven studier om MEK-
hammare, men det finns inte nagra resultat annu.

— | Barcelona har man behandlat ganska manga patienter. De
forskarna tycker att MEK-hammare fungerar minst lika bra som
klassisk behandling. | framtiden tror jag att vi kan behandla
opticusgliom lite mer frikostigt och tidigare. Det kan leda till att vi
lyckas battre med att radda synen jamfért med cytostatika, sager
Bjorn Sigurdsson.

Vad ar MEK-hammare?

MEK-hammare ar sma molekyler som stoppar signalkaskaden som
saknar broms vid NF1. Det leder till att de har en formaga att krympa
tumorer. Mycket forskning gérs om MEK-hammare, som ar en
substansgrupp som innefattar lakemedlen selumetinib, trametinib
(Mekinist), cobimetinib (Cotellic) och binimetinib (Mektovi).

Studier av olika MEK-hammare visar snarlika biverkningar. Cirka 10
procent tal inte medicinen. Oftast far den gruppen svara
hudbiverkningar. Halften far biverkningar som oftast ar hanterbara.
Hit hoér nageltrang, diarré, illamaende, utslag och torr hud.

— Forskningen om MEK-hammare som lakemedel ser valdigt hoppfull
ut. | Sverige ar det framst selumetinib och trametinib som anvands,
sager Bjorn Sigurdsson.

Behandling av kutana neurofibrom

Olika kirurgiska metoder anvands for att avlagsna besvarliga kutana
neurofibrom. Ett par studier underséker alternativa metoder med
bland annat ljus och ultraljud. Tva andra studier undersoker
behandling med MEK-hadmmare: "Selumetinib in Treating Patients
With Neurofibromatosis Type 1 and Cutaneous Neurofibroma”
undersoker ett lakemedel som tas via munnen. Studieresultaten tyder
hittills pa att tumorerna krymper och slutar vaxa. Man vet dock inte
om tillvaxten bérjar igen efter avslutad behandling. Den andra
studien, "NFX 179L", undersoker behandling med en hudsalva. Inga
resultat har rapporterats an.
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— Salvan ska verka lokalt och brytas ner nar den sugs upp i kroppen
och pa sa satt ge farre biverkningar. Vi vet annu inte om det fungerar
pa det sattet, sager Bjorn Sigurdsson.

Behandling av plexiforma neurofibrom

Plexiforma neurofibrom ar tumérer som vaxer djupare in i kroppen an
kutana neurofibrom. Upp till varannan person med NF1 far plexiforma
neurofibrom, varav ungefar en av tio far kraftiga besvar.

— Plexiforma neurofibrom bestar av olika celltyper vilket gor dem
komplexa. Cellerna har alltid bada kopiorna av NF7-genen utslagna,
vilket orsakar tumortillvaxten da signalkaskaden inte bromsas alls.
Forandringen sker troligen tidigt under embryotiden i celler som
senare blir stodjestruktur runt nerver. Det ser troligtvis ut pa samma
satt i cellerna hos alla andra tumorer vid NF1, sager Bjorn
Sigurdsson.

Lyckade studieresultat med MEK-hammarna selumetinib och
trametinib visade minskad tumoérvolym hos en av tva patienter och i
princip alla tumdrer slutade att vaxa. | Sverige blev medicinen
Koselugo (selumetinib) nyligen godkand fér behandling av barn 3—18
ar med NF1. Den ingar dock inte i hdgkostnadsskyddet.

— Koselugo ar avsedd att behandla symtomatiska plexiforma
neurofibrom som inte gar att operera, sager Bjorn Sigurdsson.

Studien Plexifpc
En pagaende studie som Bjorn Sigurdsson leder heter Plexifpc. Den
undersdker behandling med MEK-hdmmaren trametinib vid
plexiforma neurofibrom hos barn. | studien ingar 15 personer med
NF1 i aldrarna 2—20 ar som har 6—90 millimeter stora tumoérer.
Medicinen tas en gang dagligen och behandling inom studien pagar i
30 manader. Studien kraver regelbundna kontroller och blodprov
samt utvardering av

e smarta varje manad

e tumorvolym varje halvar med magnetkamera i Lund

e kognition innan studiestart och efter 18 manader.

Behandlingen ger mycket biverkningar. De flesta far torr hud,
nageltrang och perioder med muskelvark och infektioner.
Biverkningarna blir ofta varre efter tonaren, sarskilt for kvinnor, med
bland annat akne och harbottenbesvar. En del har avslutat
behandlingen.

— Da har vi landat i att det ar battre att starta behandling tidigt och
kanske sluta innan tonaren, sager Bjorn Sigurdsson.
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Behandlingen visar sig ha mycket god effekt pa smarta.

— De flesta upplever mindre smarta, ibland oavsett om tumdren
krymper eller inte. Troligtvis ar det inte bara volymen utan aven
inflammationen i tuméren som driver pa smartan. Biverkningarna ar
forstas ett stort problem men preliminara resultat visar utéver
minskad smarta aven forbattrad rorlighet och att flera patienter har
aterfatt urinblasans férmaga, sager Bjorn Sigurdsson.

Studiens fullstdndiga namn ar "Behandling av NF1-relaterade
plexiforma neurofiborom med trametinib; en enarmad, dppen studie
med effektmatt volumetrisk partiell remission och smartlindring”.

Fragor till Bjorn Sigurdsson

Hur ser prognosen ut for att fa behandling med trametinib?

— Den ser god ut i de fall dar det finns indikation, dar tumoéren ar
symtomgivande och intekan opereras. Barn med stora besvar ska fa
behandling. Beslut fattas efter utredning. Jag tycker inte att man som
foralder behdver vara bekymrad 6ver vilkken MEK-hdmmare som
anvands. Datan som kommer in tyder allt mer pa att de olika MEK-
hammarna &r likvardiga. Aven om lakemedlen inte ar
subventionerade an tror jag att behandlingen kommer bdrja anvandas
mer frikostigt.

Kan behandling med MEK-hammare minska risken for malignitet
pa sikt?

— Det vet vi inte @an, men ett hypotetiskt svar ar ja eftersom vi vet att
de riktigt stora tumorerna tenderar att utveckla malignitet. Vi behover
fler langtidsstudier innan vi vet mer.

Hur lang ar behandlingstiden med MEK-hammare?

— Det finns ingen bestadmd behandlingstid och &n sa lange vet ingen
exakt hur lang den ska vara. Min studie hade 30 manader vilket jag
tycker ar en bra langd. Andra studier har fortsatt behandla de som
varit intresserade aven efter 30 manader.
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NF1ur ett ogonperspektiv

— De flesta personer med neurofibromatos typ 1 har
bra syn och 6gonférandringar som inte ger symtom.
Det sager Susann Andersson som ar ogonlakare vid
Drottning Silvias barnsjukhus i Goteborg.

Synintrycken som traffar 6gats nathinna omvandias till elektriska
signaler, som via synbanorna fortsatter anda langst bak i hjarnan.
Ogonlakare delar in synsystemet i de framre och bakre synbanorna.
— Det ar en sak att vi ser, men vi ska ocksa forsta vad vi ser. Sjalva
tolkningen av synintrycken sker 6ver stérre delen av hjarnan, sager
Susann Andersson.

Ogonfoériandringar vid NF1

Vid NF1 kan 6gonférandringar vara lokaliserade i 6gonhala (orbita),
regnbagshinna (iris), aderhinna (koroidea) eller framre synbanor. De
kan ocksa ge sekundar paverkan pa bakre synbanor.

Plexiforma neurofibrom kan forekomma i 6gonhalan. De behdver inte
ge nagra symtom alls. Ibland kan dock brytningsfel (astigmatism)
uppsta. Synfelet kan korrigeras med glaségon. Vissa kan fa
hangande dgonlock (ptos) som kan skymma synen. | vissa fall
behdvs operation. Olika tillstdnd som paverkar och hindrar 6gats och
synbanornas utveckling 6kar risken for amblyopi.

— Brytningsfel, ptos eller skelning som inte behandlas kan leda till
amblyopi, sager Susann Andersson.

Lischs noduli ar ofarliga pigmentknutor pa regnbagshinnans yta. De
ar vanligt forekommande vid NF1 och ar ett av diagnoskriterierna for
sjukdomen. Vid fem ars alder finns de hos cirka 50 procent av alla
med NF1, och hos personer dver 30 ar finns de hos nasta alla. Lischs
noduli ger inga symtom och antalet kan variera fran enstaka till ett
flertal.

— Det ar inte alltid Iatt att veta om det ar Lischs noduli eftersom iris
ocksa kan ha vanliga fédelsemarken, darfér undersoker vi med
mikroskop, sager Susann Andersson.

Glaukom (grén starr) ar ovanligt men kan férekomma. Oftast ar det
da ensidigt glaukom. Inuti 6gat cirkulerar kammarvatska som har ett
avfléde mellan iris och hornhinnan. Om avflédet inte fungerar stannar
vatskan kvar, vilket leder till ett forhojt tryck i 6gat. Orsaken kan vara
neurofibrom som blockerar avflodet.

— Det upptacker man enklast genom att mata trycket i 6gat, sager
Susann Andersson.
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Koroidala hamartom ar godartade tumdrer pa aderhinnan. De ses
som platta eller latt upphojda morka prickar i dgonbotten. De ar inte
sa latta att upptacka, men ar inte heller sa vanligt forekommande.
Opticusgliom vaxer runt synnerven hos omkring 20 procent av alla
med NF1, men ger sallan symtom.

— Om opticusgliom trycker s& att synnerven paverkas far man samre
synskarpa och synfalt, sager Susann Andersson.

Arlig 6gonundersékning

Ogonen hos barn med NF1 undersdks varje ar fram till tio ars alder.
Ogonlakaren anvander olika redskap och maskiner for att kontrollera
bland annat synskarpa, eventuell skelning, 6gats framre delar och
synfalt. Nathinnan och synnerven understks med hjalp av en
dgonbottenfotografering.

— Pupillvidgande droppar ges for att undersdka égonbotten och mata
eventuella brytningsfel, sager Susann Andersson.

Hur lange foljer man Lischs noduli?
— Vi féljer dem inte alls egentligen, utan ser dem anda vid vanliga
uppfoéljningar. De kan bli fler, men det paverkar inte synen.

Kan forandringar uppsta efter tio ars alder?

—Ja, men risken ar liten och darfor sager riktlinjerna att arliga
undersokningar slutar vid tio ar. Olika lander har dock olika riktlinjer
och diskussioner férs aven har, men det ar inga férandringar pa gang.

Maja har gatt pa kontinuerliga kontroller for sitt ensidiga opticusgliom.
| bérjan av 2019 sag man att tumoéren hade borjat vaxa och férsamrat
synen pa ogat. Ett par manader senare startade
cellgiftsbehandlingen. Idag ar tumoéren under kontroll, men synen pa
ena Ogat ar kraftigt nedsatt. Det andra 6gat fungerar som vanligt och
Emelie upplever inte att dottern besvaras alltfér mycket av
synnedsattningen.

— Maja ar i princip blind pa ena 6gat men sager sjalv att hon ser.
Eftersom férsamringen skett éver tid har hon successivt vant sig vid
att det friska 6gat jobbar for bada 6gon. Men behandlingen har varit
tuff, hon gick en gang i veckan, tappade haret och blev helt orkeslos i
perioder, sager Emelie.
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Stod fran SPSM

Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM, ar
Sveriges storsta kunskapsbank inom
specialpedagogik. Myndigheten verkar for att ge alla
barn, unga och vuxna ratt att lara utifran sina
forutsattningar och na malen for sin utbildning.

— Vart mal ar en likvardig utbildning for alla oavsett
funktionsformaga. Det sager Rut Lindmark och Johnny
Andersson som arbetar som radgivare pa SPSM.

SPSM erbjuder kostnadsfritt stdd till forskolor, skolor och fritidshem i
hela Sverige. Samtliga radgivare som arbetar p4 SPSM har
kompetens och erfarenhet fran olika utbildningsverksamheter, de
flesta ar specialpedagoger. En del av SPSM:s arbete handlar om
olika former av samarbeten med andra aktorer, till exempel
habilitering och syncentral.

— Viinser att det kan vara svart som foralder, forskola och skola att
veta vilka kontakter som kan vara viktiga att ha kannedom om. Darfér
brukar vi lyfta den fragan i vart stod till verksamheten, sager Johnny
Andersson.

SPSM:s arbete utgar alltid fran barnets och elevens rattigheter och
perspektiv. Darfor ar SPSM padrivande i fragor om inkludering,
tillganglighet och delaktighet, for att ge forskolor och skolor ett sa bra
stéd som mdjligt i deras arbete med eleven.

— Det kan bli svart for barnet att hantera olika situationer. Darfor ar
det sa viktigt att alla inblandade lyssnar pa barnet for att fa till ett
fungerande samarbete, sager Rut Lindmark.

Stod fran SPSM

Forutom att bidra med kunskap och kompetens till
specialpedagogiska resurser pa forskolor, skolor och
vuxenutbildningen har SPSM en tjanst som heter Fraga en radgivare.
Dit kan man vanda sig for att fa svar pa fragor om anpassningar,
hjalpmedel och vilka rattigheter som finns for barn med
funktionsnedsattning i skolvarlden. Tjansten riktar sig i forsta hand till
de som arbetar i skolan, men kan aven anvandas av vardnadshavare.
— En del av samtalen kommer fran foraldrar. Det forekommer aven att
elever sjalva ringer, sager Johnny Andersson.

Ibland behdver en skola eller férskola ett nara och férdjupat stéd. Det
kan till exempel vara i situationer da en elev med adhd har boérjat i en
ny skola. Da kan SPSM hjalpa till med radgivning i hur skolan kan

kartlagga larmiljon och skolsituationen, sa att eleven far en tiliganglig
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utbildning. Inom SPSM finns ocksa en utredningsenhet vardera for
syn, horsel, sprakstérning och dévblindhet.

— Nar vi jobbar med skolorna behdver det finnas en samsyn. Vi
trycker pa vad eleven har ratt till, som anpassning eller sarskilt stod.
Stddet ska sattas in vid behov och det kravs alltsa inte att eleven har
nagon diagnos, sager Rut Lindmark.

SPSM rader férskolor och skolor att arbeta forebyggande, till exempel
for att minska riskerna i samband med stadieévergangar.

— Overgangar ar kansliga och kan innebara att barn och féraldrar
behdver bdérja om pa nytt vid varje stadiebyte, sager Rut Lindmark.

— Genom att arbeta férebyggande kan skolan skicka med gedigen
dokumentation i ett byte. Vi foérsoker fa forskolor och skolor att tanka
framat och att kontakta oss i ett tidigare skede, istallet for att agera
forst nar situationen ar akut, sager Johnny Andersson.

SPSM pa webben

Pa SPSM:s webbplats kan du hitta mer information och
kontaktuppgifter: www.spsm.se

SPSM har aven en webbutik. Har kan privatpersoner, skolor och
organisationer kdpa laromedel och stédmaterial samt myndighetens
rapporter och publikationer: webbutiken.spsm.se

SPSM erbjuder férskolor och skolor tjansten Hitta Ildromedel. Har kan
man soka laromedel som pa olika satt underlattar larandet for elever
med olika behov: hittalaromedel.spsm.se
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— En utredning utmynnar inte bara i en eventuell
diagnos. Den blir aven en viktig sammanstallning av
barnets svarigheter och styrkor, forutsattningar och
behov inom en mangd olika omraden. Det sager
psykolog Thomas Ahlsén och specialpedagog Linnéa
Oskarsson som arbetar pa Neuropsykiatrisk
mottagning barn och ungdom (BNK) vid Drottning
Silvias barnsjukhus i Goteborg.

Pa BNK utreds barn och ungdomar med neuropsykiatriska
fragestallningar. Vid en neuropsykiatrisk utredning arbetar ett team
med l&kare, psykolog, specialpedagog och logoped. Man testar
barnets formagor inom ett flertal olika omraden. Varje testsituation
kraver planering och anpassningar, for att ge barnet sa goda
forutsattningar som méjligt. Det ar ocksa viktigt att férbereda foraldern
infor testsituationen. Specialpedagogen gor aven observationer i
barnets larmiljo (férskola eller skola) och intervjuar ansvarig pedagog
eller larare.

— Att se barnet i sin vardagsmiljo och i samspel med andra blir ett
viktigt komplement till testerna pa BNK, sager Linnéa Oskarsson.

Utredningens innehall

Foraldraintervjuer ar en del i utredningen. En annan del ar
begavnings- och utvecklingsbedémningar som anpassas efter
barnets alder. Man undersoker aven adaptiv utveckling, det vill saga
hur barnet hanterar vardagliga formagor, till exempel att skéta hygien,
ata och kla pa sig. Begavningstesterna mater intelligenskvoten (1Q).
— Personer med NF1 har sallan en intellektuell funktionsnedsattning,
men vi vet att en foérsenad utveckling och inlarningssvarigheter kan
vara en del av syndromet. Manga barn med NF1 behdéver darfor extra
stdd i skolan, vilket de har ratt till, siger Thomas Ahlsén.

En begavningsbedémning ar lite av en farskvara.

— Man kan behova gora en ny infor till exempel stadie- eller skolbyten
om skolresultaten inte riktigt stammer med den aktuella
bedémningen, sager Thomas Ahlsén.

Andra bedémningsomraden ar kommunikation, socialt samspel,
beteende, lek och intressen, sinnesintryck (perception), aktivitetsniva,
uppmarksamhet, tvang och angest.

Efter utredningen utgér de samlade bedémningarna underlag for en
eller flera diagnoser, till exempel intellektuell funktionsnedsattning
(IF), adhd, autism, eller ingen diagnos alls.
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— Vi tréffar barn som inte uppfyller kriterierna fér en diagnos och dar
omgivningen kanske tolkar det i stil med "da ar det ingenting”, men da
hade inte barnen kommit till BNK till att bérja med. Oavsett om
utredningen landar i en diagnos eller inte maste vi ta hansyn till varje
barns behov, sager Linnéa Oskarsson.

Diagnosen ar till for att man ska veta mer om hur barnet behdver bli
bemott, och under vilka omstandigheter barnet ska kunna utvecklas
utifran sin basta potential.

— Barn som har samma diagnos eller svarigheter skiljer sig anda pa
manga satt i begavning, temperament, aktivitetsniva eller intressen.
Darfor kravs individuella atgarder och anpassningar for varje enskilt
barn, sager Linnéa Oskarsson.

Viktigt med tidiga insatser

Ju tidigare barnets svarigheter identifieras desto tidigare kan man
gora insatser. Dels i form av kunskap, dels i form av anpassningar av
barnets miljé och pedagogik.

— Kunskap handlar inte bara om fakta om diagnosen, utan ger aven
omgivningen mer forstaelse for de problem som kan uppsta i olika
situationer sager Thomas Ahlsén.

Vad kan bli jobbigt i forskolan och skolan

I larmiljon kan svarigheterna ta olika uttryck. Barnet kan till exempel
ha svart for att forsta instruktioner eller att veta vilka forvantningar
som stalls. Tempot kan vara for hogt och ge tidspress. Fria
arbetssatt, som att ansvara for sin egen planering, kan vara
svarhanterliga. Uppgifter som inte upplevs motiverande kan bli svara
att gora.

— Motorn startar automatiskt nar man ska goéra nagot roligt. Vissa
barn kan dock inte starta motorn sjalva om motivationen brister. Det
betyder inte alltid att de bara vill géra roliga saker utan de behdver
hjalp med att komma igang, att fa ett sammanhang och med tydliga
avgransningar, sager Thomas Ahlsén.

— Det kan vara svart att be om hjalp vilket kan uttryckas pa andra
satt. "Vill inte” ar en varningsklocka som ofta har en annan innebérd,
till exempel att barnet inte forstar uppgiften, har svart for att avsluta
en aktivitet eller behdver mer hjalp for att kunna delta, sager Linnéa
Oskarsson.

Aven sociala situationer kan vara péafrestande, till exempel lek och
raster som sallan ar strukturerade pa samma satt som lektionstiden.

Grundlaggande anpassningar

Anpassningar syftar till att ge barnet stod i situationer dar de egna
férmagorna inte racker till.
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Exempel pa anpassningar:

o visuellt stdéd — for kommunikation, sammanhang och
arbetsordning

e hjalp med planering, struktur och val

e stdd i leken — aven under raster och fritids

e fortydliga och anpassa tiden

e tydligg6ra miljon

¢ identifiera och anpassa utifran perception — till exempel
matsituationen eller platsen i klassrummet

e paus och aterhamtning.

AKK - alternativ kompletterande kommunikation

Alternativ kompletterande kommunikation, AKK, anvands for att fa
information, formedla behov och delta i social interaktion. AKK finns i
manga olika former, metoder och verktyg.

Bildschema anvands for att forbereda, fortydliga och forklara. Ett
schema kan anvandas for olika tidsintervaller (vecka, dag, specifik
aktivitet) och svarar pa fragor som "var ska vi vara? Vad ska vi gora?
Varfor? Nar? Med vem? Hur lange? Vad ska vi gora sedan?”
Ritprat/seriesamtal ar en metod dar man anvander enkla bilder som
illustrerar samtalet. Det kan anvandas for att prata om nagot som har
hant, eller i férberedelser av nagot som ska handa. Ritprat kan vara
bra att spara och titta pa igen.

Forsta vad som ar utmanande vid autism
En person med autism kan vara kanslig for sddant som andra inte
upplever som stressande eller obehagligt, men vara oberdrd av det
som andra reagerar pa. Personen kan ocksa reagera pa ett ovanligt”
satt som omgivningen har svart att tolka. Det ar ofta svarigheter med
kansloreglering, att "ta sig samman”. Stressutlésande faktorer
behover identifieras for att minska risken for starka reaktioner.
Upplevelsen av att inte ha nagon kontroll kan leda till ett kaostillstand.
| kaos ar ingen inlarning majlig. Tillrattavisningar forvarrar ofta
situationen. Kaos kan yttra sig olika, till exempel med utatagerande
beteende eller avskarmning. Det bor finnas anvandbara strategier
som skolpersonal kan anvanda for att hjalpa eleven aterfa kontrollen.
Exempel pa strategier:

e en retrattplats — dar eleven kanner sig trygg

e hall avstand — var sparsam med 6gonkontakt och berdring

e utstrala lugn — sitt ner, prata med lugn rost, inte pressa eller

peppa

e sank kraven — undvik att ge order eller konsekvenser

e viloaktivitet

e avledning

e ge tid for aterhamtning.
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Fragor till Thomas Ahisén och Linnéa Oskarsson

Om det inte har gjorts en utredning, hur skiljer man pa sadant
som ar vanligt for alla barn och vad som ar specifikt for barnets
svarigheter?

— Det finns inget enkelt svar, alla barn kan ha problematiska perioder.
Om det drabbar ett barn i stérre omfattning, éver langre tid och nar
det blir problematiskt i manga olika miljéer kan det vara tecken pa
stdrre svarigheter.

Bor man agera om ett barn undviker vissa aktiviteter, till
exempel lagsporter och tavlingar?

— Vi tréffar manga som trivs battre i individuella sporter, som klattring
eller parkour. Aktiviteter som har tydliga avgransningar och
instruktioner kan passa battre, till exempel schack eller andra spel.

Hur far man skolan att bli engagerad?

— Ibland kan brist pa kunskap uppfattas som brist pa engagemang.
Elevhalsan kan exempelvis bidra med kompetenshojande insatser
och handledning om behov av detta finns.

Hur ska man téanka infor skolstart?

— Fdrskolan kan vara en viktig lank och ge information till skolan om
barnets behov och gynnsamma arbetssatt. Barnet kan ocksa behdva
forberedelser, som att halsa pa i den nya skolan.

Varfor ser man en 6kning av adhd- och autismdiagnoser?

— Skolans struktur ser annorlunda ut an tidigare och kraven i
samhallet har 6kat. Det innebar att manga fler barn behéver mer stod
i skolan, aven barnen utan diagnos. Vi har blivit battre pa att gora
beddmningar idag, och har mer resurser for utredningar.

— Olika npf-symptom har setts inga i vissa syndromdiagnoser, men nu
har man boérjat vidga den synen pa syndrom. Nu utgar man fran att
vid till exempel symtom pa adhd ska det utredas specifikt och inte
automatiskt inga i syndromdiagnosen.

© Agrenska 2022, nr 659 28



Neurofibromatos typ 1

Maja gar i femte klass. Hon har manga svarigheter som paverkar
skolgangen, bland annat expressiv sprakstorning, dyslexi och add.

— Det stdrsta problemet ar nog att hennes arbetsminne ar nedsatt.
Lararen kan ha en genomgang och efterat sager Maja att hon inte har
hort vad uppgiften handlar om, sdger mamma.

Emelie har lagt mycket tid pa att Idsa pa om lagar och rattigheter for
att hjalpa Maja att fa det stdd hon har réatt till. Hittills har det gett Maja
en egen resursperson, men inte utan lakarintyg.

— Jag har kréavt extra stéd och fatt till svar att det inte fungerar sa.
Fyra manader senare visade jag upp ett lakarintyg och da sattes
resursen in pa en handvandning. Det kanns frustrerande, man vill ju
att de ska lyssna. Jag ar foralder och vet vad mitt barn behéver, anda
vager mina ord sa lite, sdger Emelie.

— De tycker att Maja ska ga i sarskola, men enligt alla bedémningar
ligger hon inte inom kriterierna for det, hon har ingen IF. Det kdnns
lite som att de vill réja undan problemet genom att flytta Maja nagon
annanstans.

Trots svarigheterna trivs Maja i skolan.

— Klassen ar stokig och det tycker hon ar jobbigt, men hon gar till
skolan med glatt humor. Hon har vanner i klassen och tycker om
dans och teater, sdger Emelie.
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Agrenskas nedagogiska erfarenheter och arbetsmetoder

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

Barn med olika funktionsnedsattningar har kombinationer av
symtom som férekommer i varierande svarighetsgrad. Det ar
darfor viktigt att alltid se varje individs behov. Med detta som
utgangspunkt utformas veckans program for barnen och
ungdomarna. Infér en familjevistelse laser personalen
medicinsk information och dokumentation fran tidigare vistelser.
For att skraddarsy veckans aktiviteter med barnen samtalar
barnteamet med féraldrarna om barnen med diagnos och far
information fran deras skolor. Aven syskonen far ett eget
program.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska ar att
barnen ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder
och hélsa, som ar Varldshalsoorganisationens (WHO:s)
begreppsram for att beskriva halsa och funktionsnedsattning.
Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga och omgivande
faktorer och det dynamiska samspelet mellan dessa. De ar alla
lika viktiga for maéjligheterna att genomfdra olika aktiviteter och
for hur delaktig en person kan kanna sig. Eftersom en
funktionsnedsattning ofta ar bestdende, blir de omgivande
faktorerna — och anpassningen av dem — mycket viktiga.

Allmanna mal for familjevistelsen

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska ar att
barnen ska fa tréffa andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de métena kan barnen kanna en unik gemenskap och
utbyta erfarenheter. Programmet pa Agrenska &r ocksa
utformat for att skapa en miljé dar barnen kédnner trygghet och
trivsel. Varje familj har en huvudansvarig person fran
barnteamet och barnens unika forutsattningar, intressen och
behov ar utgangspunkten vid utformningen av aktiviteter.
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Mojligheterna till delaktighet och inflytande okar hos den som
vet vad som ska handa och vilka forvantningar han eller hon
har pa sig. Det galler aven for barn. Darfor ar personalen tydlig
och anvander individanpassad kommunikation. Personalen i
barnteamet ar lyhdrda for barnens uttryck och énskemal och ar
beredda att anpassa aktiviteter efter dem. Ett exempel pa
tydliggérande specialpedagogik och ett tryggt inslag ar att Kalle
Kanin alltid halsar de sma barnen valkomna vid samlingen varje
morgon. Kalle har med sig bilder pa de aktiviteter som barnen
ska gora under dagen.

Infér varje familjevistelse pa Agrenska utformar barnteamet
aven specifika mal i planeringen av aktiviteter. Malen baseras
pa de typiska symtom som ar kopplade till diagnosen.

Las mer om Agrenskas arbete pa agrenska.se

Lanktips

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

mfd.se — myndigheten for delaktighet

mtm.se — myndigheten for tillgangliga medier (talbdcker,
punktskrift och lattlast material)

ritadetecken.se — webbtjanst med ritade tecken
skoldatatek.se — digitala tips och appar for
tillganglighetsanpassning

skolappar.nu — appar kopplat till det centrala innehallet i Lgr 11

goteborg.se/eldorado — upplevelsehus, studiebesok, kurser
och utbildningar

logopedeniskolan.blogspot.se — blogg om sprak- tal och
|assvarigheter

varsam.se — hjalpmedelsbutik

komikapp.se — kognitiva hjalpmedel och sinnesstimulerande
produkter

lekolar.se — forskole- och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel

abcleksaker.se — fina, roliga och pedagogiska leksaker
hattenforlag.se — bocker, spel och leksaker for sprakutveckling
nyponochviljaforlag.se — bokforlag med lattlast litteratur
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Syskonrolien

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

En syskonrelation ar inte lik nagon annan relation. Den ar ofta
livets langsta, och innehaller nastan alltid bade positiva och
negativa inslag.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsattning visar
foljande:

e Syskonen har en bristfallig kunskap om sin brors eller
systers funktionsnedsattning och féraldrarna 6verskattar
ofta hur mycket de vet om den.

e Information ar inte detsamma som kunskap. Det gar inte
att veta hur mycket syskonet forstatt och hur han eller
hon har tolkat informationen om funktionsnedsattningen
och vad den innebar.

e Att ta till sig kunskap tar tid. Det ar viktigt att prata om
saken kontinuerligt eftersom situationen férandras, precis
som barnets fragor och funderingar.

Man har ocksa sett att syskon maste fa maojlighet att stalla sina
egna fragor om systerns eller broderns funktionsnedsattning.
Informationen gar ofta via foraldrarna, men det finns saker som
syskonen inte vagar eller vill prata med sina féraldrar om. Det ar
vanligt att syskon bar pa fragor som de aldrig vagat stalla till
nagon. En del ar radda att funktionsnedsattningen smittar,
andra har en kansla av skuld och tror att de sjalva kan ha
orsakat skadan. Intervjuer med syskon visar att de behdéver bli
sedda och bekraftade. De behdver kdnna 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”.

Kunskap, kdanslor och bemastrande

Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat
ett koncept for syskonen som utgar ifran kunskap, kanslor och
bemastrande.
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Kunskap fas utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det ar ofta lattare att formulera fragor i grupp,
som sedan besvaras av en lakare, sjukskoterska eller annan
kunnig person. Syskonen far ocksa hjalp med strategier for hur
de ska hantera fragor fran omgivningen om sitt syskon med
funktionsnedsattning. Ambitionen ar att de nar de aker hem fran
Agrenska ska ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sadana
situationer.

Kénslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla
ska kanna sig bekvama 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 ar viktigt att inte avvisa jobbiga kanslor
utan istallet bekrafta och satta ord pa dem.

Beméstrande handlar om att hitta vagar och 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 inte ha fatt en bror eller syster som
man kan leka med pa samma satt som ens kompisar leker med
sina syskon. Tankarna kan vara bra och logiska, men kan
ocksa bli tunga att bdra om man inte far prata om dem.

Las mer om syskon

Det finns mycket konkret information om vart arbete med
syskongrupper pa Agrenskas webbplats. Dér finns bland annat
information om syskonrollen i olika aldrar, arbetsmaterial som
exempelvis verktyg for samtal med syskon, filmer och
litteraturtips: agrenska.se/syskonkompetens
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Majas tva aldre systrar Stina och Tova gar i hogstadiet. Hennes
lillasyster Lea gar i forskoleklass. Systrarna ar sams for det mesta.
— Braken har avtagit i takt med att de blivit &ldre. Nu ar det mest Lea
som kan braka med Maja, sager Emelie.

Maja ar den enda av de fyra systrarna som har NF1. Emelie tog inga
prover under nagon av sina graviditeter for att ta reda pa om nagot av
barnen bar pa anlaget.

— Pappan till min férsta dotter Stina var helt med pa det aven om han
var lite orolig. Min man Henrik ar pappa till de andra tre och han har
delat min installning, "far hon NF1 sa far hon det”, sdger Emelie.
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— 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 behdvs aven kontakt med en
logoped. Det sager dvertandlakare Danijela Toft och
logoped Asa Mogren, som arbetar p& Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén samt
pa Odontologen, vid Sahlgrenska universitetssjukhuset, i Géteborg.
Det ar ett nationellt kunskapscenter med syfte att samia,
dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard, munhalsa och
munmotorik hos personer med sallsynta halsotillstand. Kunskapen
sprids for att bidra till ett battre omhandertagande och en hogre
livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras anhériga.

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
sallsynta halsotillstand inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska traffar Mun-H-Center under
familje- och vuxenvistelserna manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran vardnadshavare gor
en tandlakare och en logoped en 6versiktlig undersékning och
beddémning av barnens munhalsa och munnens funktioner.
Observationerna, tillsammans med information som vardnadshavare
lamnat, sammanstalls i databasen MHC-basen.
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Kunskap om sallsynta halsotillstand sprids via Mun-H-Centers
webbplats mun-h-center.se och via MHC-appen.

Munhalsa vid neurofibromatos typ 1

Foljande munrelaterade symtom kan férekomma hos personer med
neurofibromatos typ 1:

Paverkad salivsekretion

Forandringar eller fiborom i munslemhinna och kakar
Forandringar eller fibrom i kakleder

Underbett och korsbett.

— Studier har dock visat lagre kariesrisk hos personer med NF1 an
ovriga populationen, sager Danijela Toft.

Bland de 101 personer med NF1 som finns i MHC-basen har 26
slemhinneférandringar. 21 har underbett, men enbart 7 visar uttalade
bettavvikelser.

— Idag har vi traffat duktiga och samarbetsvilliga barn med fina
tander. Nagra hade blasor i munnen och vi kunde se tendenser till
bettavvikelser samt en del plack, sager Danijela Toft.

Blasor i munslemhinnan

Afte ar blasor i munslemhinnan. De kan oka risken for sar och
infektioner. Orsaken till afte ar okand, men man vet att vissa har en
Okad benagenhet att drabbas. Spruckna blasor kan vara mycket
smartsamma

— Valj tandkrémer som inte innehaller skummedel, de ar
skonsammare mot munslemhinnan och kan underlatta
tandborstningen, sager Danijela Toft.

Neurofibrom i munnen

Neurofibrom kan férekomma i munslemhinnan och i kakarna. Ibland
kan de ses som en dvervaxt av tandkottet. Papillerna, de sma
prickarna pa tungan, kan ocksa vara nagot férstorade. Antalet
neurofibrom brukar 6ka med aldern, men de i munnen &r oftast
mycket farre an i de i huden. Tandlakaren bor anda undersoka och
dokumentera eventuella neurofibrom vid varje arskontroll. De ar dock
inte farliga och behdéver séllan atgardas.

— Om neurofibromen vaxer och ar i vagen, sa att man till exempel
biter sig i dem, kan de tas bort, sdger Danijela Toft.

Plexiforma neurofibrom i mun och kékar

Plexiforma neurofibrom kan finnas runt den stora ansiktsnerven
(trigeminus) och dess forgreningar. Tumdrerna ar vanligare langs
mandibularisnerven som leder ut i kindslemhinnan, underkéaken och
tungan. Tillvaxten kan ge asymmetrier i kakar och ansikte. Tumorerna
kan ocksa paverka skelettet och hindra tander att vaxa fram.
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— Om roéntgen visar avvikelser remitterar tandlakaren till kakkirurgi for
vidare undersokningar, sager Danijela Toft.

Bettavvikelser

Enligt studier forekommer underbett hos ungefar 20 procent av alla
med NF1, vilket dverensstammer med MHC-basens statistik.

— Tandvarden ska halla koll pa utvecklingen, sager Danijela Toft.

Roéntgenfynd

Barn med NF1 tenderar att fa permanenta tander nagot tidigare an
vanligt. Mandibularkanalen i underkaken kan vara nagot vidgad. Hos
vuxna kan cystor i mun- och kdkomradet (periapikal cementdysplasi)
forekomma.

— Tillstanden ska inte behandlas, men de kan vara ledtradar vid
utredning och diagnostisering av NF1, sager Danijela Toft.

Foérebyggande tandvard

Det ar en stor férdel om den forebyggande tandvarden ar sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. Att komma igang med goda vanor
tidigt ar viktigt. Tandvarden rekommenderar féraldrar att hjalpa sina
barn med tandborstningen och borsta tva ganger om dagen. Alla bor
anvanda fluortandkram. For barn som inte tycker om smaken finns
sarskilda tandkramer utan smak. Det finns ocksa tandkramer som
inte skummar sa mycket. Vid behov kan tandkram med
bakteriedddande effekt anvandas. Fluorskdljning rekommenderas.
Goda kostvanor ar viktigt. Tumregeln ar att tdnka pa
maltidsfrekvensen, dricka vatten som tdrstslackare samt att undvika
mat pa natten.

— | forsta hand ar det forstas viktigast att sakerstalla barnets tillvaxt
och naringsintag. Det ar ocksa bra att kompensera med lite extra
fluorid, sager Danijela Toft.

Det finns manga olika typer av hjalpmedel som kan underlatta
munvarden, till exempel greppférstoring, bitstod eller
munvinkelhallare. Vissa foredrar eltandborste eller Collis Curve, en
tandborste som borstar alla sidor av tanden samtidigt.

Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova ut lampliga
hjalpmedel. Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti
erbjuder barn och ungdomar med sarskilda behov ett anpassat
tandvardsomhandertagande. En bettfysiologisk klinik utreder och
behandlar smarta i kakleder och tuggmuskulatur. Kliniker fér
ortodonti utfor tandreglering och bedémer bettutveckling.
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Att tdnka pa:

e Ta garna kontakt med tandvarden infor forsta besdket och se
till att behandlaren har kunskap om barnets diagnos.

¢ Informera om det finns andra svarigheter eller sarskilda
behov.

e Det ar bra om barnet gar pa tata besék — minst tva ganger per
ar — med inskolning och forstarkt forebyggande tandvard for
att rengdra tanderna, fluorlacka och vid behov férsegla
permanenta kindtander.

e Panoramarontgen av tander och kakar rekommenderas vid
10-12 ars alder.

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

Munmotorik vid NF1

Bland de 101 personerna med NF1 som finns i MHC-basen har
ungefar en femtedel latta talsvarigheter och ett fatal har
svarforstaeligt tal. Det finns ocksa rapporterat munmotoriska
svarigheter, nedsatt sensorik samt tugg- och svaljsvarigheter i
varierande grad.

— Vi ser dock en generellt god munmotorisk funktion hos personer
med NF1, séager Asa Mogren.

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda barnets kommunikationsférmaga
samt oralmotorik. Aven barnets férméaga att suga, tugga och svélja
kan bedémas av logopeden. Logopeden kan ge rad om matning och
atande. Hen kan ocksa ge forslag pa hur barnet ska tréna pa
kommunikation samt vid behov ge rad om oralmotorisk traning. Syftet
med den oralmotoriska behandlingen kan vara att minska
salivlackage, forbattra tuggformaga samt vid behov 6ka eller minska
kanslighet i munnen. Det ar viktigt att den oralmotoriska traningen
anpassas efter varje enskilt barn och att syftet med 6vningarna ar
tydligt uttalade.

— Som logoped ar det mitt ansvar att barnet vet vad vi vill trana och
varfor vi utfor traningen. Om man inte vet malet med en 6vning ska
den inte anvandas, sager Asa Mogren.

Tal- och spréksvarigheter

43-72 procent av personer med NF1 har tal- och spraksvarigheter
enligt olika forskningsstudier. Variationerna mellan individer ar dock
stora. Ofta ar talutvecklingen férsenad, men det kommer igang och
nar barnet blir aldre handlar det i de flesta fall om lattare
talsvarigheter. Till exempel otydligt tal och paverkan pa hastighet,
rytm och prosodi (sprakets ljudegenskaper).
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— Pojkar har generellt lite storre svarigheter an flickor. Vi ser ocksa att
svarigheterna ar stérre hos barn an hos vuxna. Det blir allts& battre
med &ren, sager Asa Mogren.

Taltréning

Det ar viktigt med en utforlig utredning av tal- och sprakférmagan. Att
satta in ratt insatser vid ratt alder ar avgérande for om taltraning ska
fungera. For att trana pa talférmagan kan man bland annat géra olika
typer av artikulationstraning. Malet med taltréaningen ar att skapa nya
monster for det motoriska systemet. Det kraver intensiv och repetitiv
traning.

— Darfor ar det viktigt att traningen ar rolig och motiverande trots att
den ar sa repetitiv. Valj ut nadgon speciell situation i bérjan, som ett
dagligt telefonsamtal till mormor, sager Asa Mogren.

Atsvérigheter

Atsvarigheter hos barn kan ofta ha flera olika orsaker. Darfér behévs
en individuell beddmning for att kunna behandla svarigheterna. Forst
och framst ska medicinska tillstand, som reflux eller magkatarr,
utredas och behandlas. Vid NF1 ar problemen sallan allvarliga. Vissa
kan dock besvaras av nedsatt aptit. Andra kan uppleva svarigheter
med att tugga, att det tar lang tid innan de kan svalja maten. Den som
har nedsatt munmotorik kan behéva sarskild traning i att tugga och
svalja, gapa och stdnga munnen. Nedsatt kansel i och runt munnen
kan ocksa paverka. Massage ar ett satt att stimulera muskler och
motorik, antingen med handerna eller med vibrerande hjalpmedel.

— Vi maste skilja pa férmagan att ata med viljan att ata, eftersom de
atgardas pa olika satt, sdger Asa Mogren.

Samordning

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

Las mer om hur man kan stimulera den oralmotoriska férmagan i
vardagssituationer i skrifterna "Uppleva med munnen”, "Nedsatt
salivkontroll” eller "Bitbeteende”. Mun-H Center har nyligen publicerat
en ny skrift om atsvarigheter som heter "Nar barnet har svart att ata”.
Samtliga finns pa Mun-H-Centers webbplats och gar aven att bestalla
via mun-h-center.se
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Louise Jeltin ar assistanssamordnare och arbetar pa
Agrenska, bland annat med planeringen av
familjevistelser. Hon informerar om vilket stod som
finns att fa for personer med neurofibromatos typ 1.

Forsakringskassan

Omvardnadsbidrag finns att séka fér den som har ett barn med
funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den omvardnad och tillsyn
som barnet behéver utdéver det som ar vanligt for barn i samma alder
utan funktionsnedsattning. Omvardnadsbidraget finns i fyra nivaer
och Foérsakringskassan bedémer barnets totala behov av omvardnad
och tillsyn efter samtal med foéraldrarna. Skatt ska betalas pa
omvardnadsbidraget och pengarna ar pensionsgrundande. De olika
beloppen justeras vid varje arsskifte.

— Det kan kannas tufft att skriva ner allt som kraver extra omvardnad
hos sitt barn. Mitt rad ar darfor att ta hjalp av en kurator, sager Louise
Jeltin.

Merkostnadserséttning ar en separat ersattning for kostnader som
beror pa barnets funktionsnedsattning. Forsakringskassan bedémer
vad som raknas som merkostnader.

— Det kan till exempel vara inkdp av hjalpmedel, slitage och resor
med egen bil. Man behéver komma upp i en viss summa per ar,
sager Louise Jeltin.

Tillféllig foréldrapenning (vab) gar att fa aven efter att barnet har fyllt
12 ar om det finns en bestaende funktionsnedsattning. Kontaktdagar
finns till fér barn som omfattas av LSS. Man kan fa ersattning for tio
kontaktdagar per barn och ar.

Las mer om stdd fran Forsakringskassan pa fk.se

Hélso- och sjukvardslagen

Det finns en patientlag som starker stallningen for patienter. Den ger
bland annat patienter ratt att valja ppenvard i en annan region, till
exempel habilitering eller en specialist. Det ska vara lattare att fa en
ny medicinsk bedomning.

— Lagen har ocksa okat barns inflytande dver sin egen vard. De har
ratt att fa information pa ett satt som de forstar, sager Louise Jeltin.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se
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Samordning - fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen skyldighet
att utse en fast vardkontakt som kan sakerstalla patientens behov av
samordning om patienten 6nskar det. En fast vardkontakt kan
samordna vardens insatser och férmedla kontakter inom varden. Den
fasta vardkontakten kan vara en lakare eller nagon annan som
arbetar inom varden, som en sjukskoéterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso- och
sjukvardslagen. En SIP tas fram nar en person upplever behov av
samordning mellan olika instanser och dar ansvarsférdelningen
behdver tydliggoras. Planen uppréttas vid méten dar de
professionella fran de berérda verksamheterna ar skyldiga att delta.

1177 efter 13 ar

| normalfall &r ett barns journal tillganglig for vardnadshavare fram tills
barnet fyllt 13 ar. | undantagsfall ar det mgjligt att anséka om tillgang
aven efter 13 ar, men det maste goras pa varje enskild mottagning
och det ar verksamhetschefen for enheten som ska godkanna.

— Det finns nagot som heter Freja ID som ar en e-legitimation med
mojlighet att dela kontroll med narstdende eller god man, sager
Louise Jeltin.

Las mer om vardarenden for ditt barn pa 1177.se och sok pa: gor ditt
barns vardérenden via nétet.

LSS - Lagen om stod och service till vissa funktionshindrade
Samhallets stdd utgar bland annat fran LSS. Det ar en rattighetslag,
som syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stdd for insatser och
sarskild service for personer:
e med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand
e med betydande och bestaende begavningsmassiga
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder féranledd av
yttre vald eller kroppslig sjukdom
¢ med varaktiga fysiska eller psykiska funktionsnedsattningar
som uppenbart inte beror pa normalt aldrande, om de ar stora
och férorsakar betydande svarigheter i den dagliga
livsféringen och darmed ett omfattande behov av stod eller
service.
— LSS ar en rattighetslag och alla beslut som tas om insatser kan
Overklagas i domstol, sager Louise Jeltin.
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Exempel pé insatser enligt LSS
e avlOsarservice
e Korttidsvistelse
e kontaktperson
e ledsagare
e bostad med sarskild service.

Personlig assistans
Personlig assistans ar en av de tio insatser som LSS innefattar. For
att omfattas av personlig assistans behéver barnet ha behov av hjalp
med de grundlaggande behoven:

e personlig hygien

e intagande av maltider

e av- och pakladning

e kommunikation

e annan hjalp som férutsatter ingdende kunskaper om barnet

som person, till exempel tillsyn.

Ansdkan om personlig assistans ska goras skriftligt och medicinska
underlag kravs. Om de grundlaggande behoven beddms uppga till
fler an 20 timmar per vecka ansdker man om assistansersattning fran
Férsékringskassan. Om de grundlaggande behoven inte uppgar till 20
timmar kan man ansdka om personlig assistans hos kommunen. | de
fall en person beviljas insatsen personlig assistans tar man aven
hansyn till andra personliga behov sasom till exempel mdgjlighet att
delta i samhallslivet, umgas med slakt och vanner samt
hushallsarbete.

De grundlaggande och &vriga personliga behoven kan ocksa
innebara skal for dubbelassistans. Det kan till handla om aktiviteter
utanfor hemmet som till exempel vid resor eller for att kunna utféra
olika traningsprogram dar assisterna behdéver vara tva.

Vad raknas till fordldraansvaret?

De grundldggande behoven raknas i varierande grad som
foraldraansvar tills barnet fyllt nio ar. Darefter raknas de inte langre
som foéraldraansvar. Kommunikation raknas inte som foraldraansvar
efter att barnet fyllt sex ar. Undantag ar kontakt med myndigheter
eller sjukvard, da det galler tills barnet fyllt nio ar.

— Tillsyn anses av Forsakringskassan helt hora till foraldraansvaret i
varierande grad anda upp till tolv ars alder, sager Louise Jeltin.
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Assistans i skolan

| vissa fall finns det skal till att ett barn har en personlig assistent aven
i forskola, skola och i korttidsverksamhet. Det kan till exempel handla
om fall dar det finns svarigheter att kommunicera med andra an den
personliga assistenten eller att personens halsotillstand kraver att en
personlig assistent alltid finns till hands.

Att valja personlig assistent

I manga fall kan det vara svart att rekrytera och behalla personliga
assistenter. Det ar ofta en utmaning att hitta ratt assistenter som
passar, manga faktorer spelar in som personlighet, intressen och
tidigare erfarenheter.

— Mitt rad ar att ta hjalp av ett assistansbolag som jobbar for att
behalla och kompetensutveckla sina assistenter, séager Louise Jeltin.

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

Hjalp med personlig assistans

Det finns ingen rattshjalp fér den som vill dverklaga kommunens eller
Forsakringskassans beslut om personlig assistans genom att driva
LSS-mal i domstol. Det finns dock jurister pa assistansbolagen som
har kunskap och kan ge stdéd. Man kan aven fa radgivning och stéd
fran olika intresseorganisationer som arbetar med rattigheter fér
personer med funktionsnedsattningar, som Riksférbundet FUB.

Tips pa webbplatser

fub.se — for barn, unga och vuxna med intellektuell
funktionsnedsattning

lassekoop.se — LaSSe Brukarstddcenter (Vastra Gétalandsregionen)
bosse-kunskapscenter.se — BOSSE rad, stéd och kunskapscenter
(Stockholm)

SolL - Socialtjanstlagen

Enligt Socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska eller
andra skal méter betydande svarigheter i sin livsforing fa maojlighet att
delta i samhallets gemenskap och att leva som andra. Darfér finns
olika former av stéd som utgar ifran individens behov. Man har alltid
ratt att soka bistand och fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare
eller kurator pa sjukhuset kan hjalpa till med ansokan.

— Det gar att fa vissa hjalpinsatser som ingar i LSS med st6d av SoL
om man inte tillhér nagon av LSS personkretsar, sager Louise Jeltin.
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Anhorigstod

Enligt SoL 5 kap. 10 § ska kommunen ocksa erbjuda stod till
anhoriga. Med anhdriga menas en familjemedlem, (till exempel
syskon, mor— och farforaldrar) eller en god van till nagon med fysisk
eller psykisk funktionsnedsattning. Som anhdrig kan man fa méjlighet
att delta i samtalsgrupper, friskvard eller individuellt anpassat stod
och fa tips, rad och hjalp med kontakter. Detta stdd ska stkas hos
kommunens anhdrigkonsult. Denna tjanst kan heta olika i olika
kommuner.

Skollagen

Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Skolan ska strava efter att uppvaga skillnader i
elevernas forutsattningar att tillgodogora sig utbildningen.
Atgérdsprogram ska uppréttas for hur eleven ska klara kunskapsmal
och vilket stéd som kravs. Det ar rektorns ansvar att eleven far ett
atgardsprogram om det behdvs. Skolan ska ocksa ta hansyn till
elevers olika behov. Elever ska ges stdd och stimulans sa att de
utvecklas sa langt som majligt.

Exempel pé extra anpassningar i skolan:
o ett sarskilt schema over skoldagen
e extra tydliga instruktioner
e stdd att satta igang arbetet
e anpassade laromedel
e digital teknik med anpassade programvaror
e handledning/fortbildning av personal
e resursperson
e minskning/anpassning av elevgrupp
e regelbundna specialpedagogiska insatser
e anpassad studiegang

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

Gor garna studiebesok pa skolan om det finns osakerhet om vilken
som passar barnet bast.

— Ge skolan skriftlig information om barnet, till exempel
dokumentationen om barnets diagnos nar det ar dags for skolstart,
sager Louise Jeltin.

Sarskola — anpassad grundskola

For att ha ratt att ga i sarskola kravs en IF-diagnos. Placering foregas
av noggranna tvarprofessionella utredningar i vilka det maste framga
att eleven inte beddéms kunna na grundskolans mal. Det gar att |asa i
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sarskolan med vissa amnen enligt grundskolans kursplan. Det gar
ocksa att ga i en klass i grundskolan och Iasa enligt sarskolans
kursplan.

Skolformen sarskola byter namn i juni 2023 till anpassad grundskola.

Vart vander vi oss?

Den som ar missndjd med skolan ska i férsta hand vanda sig till
skolans rektor.

| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller namnd i
kommunen. Vid fragor kan man kontakta Skolverkets
upplysningstjanst for radgivning.

Las mer pa skolinspektionen.se och skolverket.se

Fonder

Fonder kan sdkas fér 6kade omkostnader pa grund av sjukdom, till
hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhuset eller habiliteringen kan
man fa hjalp av en kurator med att hitta passande fonder att soka
pengar ur.

— Det kan I6na sig att soka fonder eftersom stiftelserna vill avyttra
sina pengar, sager Louise Jeltin.

Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas dar man kan séka efter
mdjliga fonder: stiftelser.lansstyrelsen.se

Fler lanktips

spsm.se — specialpedagogiska skolmyndigheten

hejaolika.se — nyheter om ett samhalle for alla

parasport.se — om idrott fér personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum fér anhdriga
minstoradag.org — uppfyller dnskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — métesplats for familjer med barn med
funktionsnedsattning.
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Pa varen 2020 fick Emelie beskedet att hon hade bréstcancer.
Cellgiftsbehandlingen bérjade samtidigt som Maja fortfarande
behandlades fér sitt opticusgliom. Oppenheten har alltid varit viktig for
Emelie. Hon berattade for barnen nar cancerbeskedet kom. Hon
skrev aven till deras larare sa att de kunde vara uppmarksamma pa
déttrarnas maende.

— Det var en intensiv period i nagra manader, Maja gick en gang i
veckan och jag gick var tredje vecka. Det ar klart att barnen har varit
oroliga, men de har nog kunnat lita pa att jag varit arlig och inte
undanhallit nagot. Jag sa att jag sparkar skiten ur den har sjukdomen,
aven nar jag nastan kant mig dod efter cellgifterna, sdger Emelie.

Hela familjen delar en optimistisk installning till livets utmaningar.
Emelies och Majas cellgiftsbehandlingar ar avklarade, och siktet ar
installt pa har och nu.

— Nu racker det med sjukdomar. Jag hoppas att vi far halla och friska
och att livet fortsatter vara nagorlunda stabilt, sager Emelie.

NF-forbundet ar en ideell och riksomfattande
sammanslutning av personer med NF1 och NF2 och
deras anhoriga.

— Det finns en kraft i att dela erfarenheter med
varandra, sager Camilla Staxgard som ar
styrelseledamot i NF-forbundet.

NF-féreningen bildades 1991. Bildandet av regionala féreningar ledde
till féreningens namnbyte till NF-férbundet 2002. Idag har NF-
forbundet atta regionféreningar som arrangerar traffar och aktiviteter
for omkring 450 medlemmar.

— Medlemsantalet paverkar mdojligheten till bland annat ekonomiska
bidrag. Det gar aven att vara stodmedlem utan att sjalv ha ndgon av
diagnoserna, sager Camilla Staxgard.

NF-férbundets tre huvudsakliga syften ar att
o fdrbattra levnadsvillkoren for personer med NF1 och NF2
e framja forskning och utveckling
e sprida information till medlemmarna och till det omgivande
samhallet.
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NF-férbundet ar medlem i Riksférbundet Sallsynta diagnoser samt i
den internationella organisationen INFA.

— Vi har deltagit i europeiska konferenser som ar bra stallen for att
bygga ut natverket och hitta samarbeten. Det pagar diskussioner om
NF-férbundet ska bli medlem i NF-Europé, som samlar NF-féreningar
fran flera europeiska lander. Vi har ocksa kontakt med NF-féreningar i
Norden och dar finns tankar om att skapa ett nordiskt samarbete,
sager Camilla Staxgard.

NF-férbundet har varit delaktigt i att skapa och publicera olika skrifter
om neurofibromatos, bland annat en broschyr, en handbok for barn
och en bok som heter "Att leva med neurofibromatos”.

— Som medlem i NF-férbundet far man tillgang till en privat
Facebookgrupp. Det finns ocksa en Facebookgrupp for personer utan
medlemskap, sager Camilla Staxgard.

Mer information samt kontaktuppgifter hittar du pa NF-férbundet
webbplats: nf-forbundet.se

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foéraldrar till barn med olika
syndrom. Det ar en paraplyorganisation dar ett 70-tal
olika diagnosforeningar finns representerade.

Riksférbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever med
ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och stodinsatser i ratt
tid och utifran behov. Férbundets uppdrag ar att driva politiska fragor
som rér personer med funktionsnedsattning, sprida kunskap om
sallsynta diagnoser och verka foér mer forskning inom omradet.
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, sasom utbildningsfilmer,
sammanstallningar av rattigheter enligt halso- och sjukvarden och tips
pa hur man kan uppratta en sa kallad sallsynt vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar dver 100 olika diagnoser som
sinsemellan ar valdigt olika. Gemensamt ar att alla halsotillstand ar
livslanga, sa gott som alltid obotliga och nastan alltid har genetiska
orsaker.

— Det ar sallsynthetens dilemma som férenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt kdnna sig ensam om
man ar den enda i sin hemstad som lever med ett sallsynt
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halsotillstand, men tillsammans ar vi starkare, sager Malin Grande,
kanslichef pa Riksférbundet Sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksforbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand

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

Informationen ar till foér 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 utférlig, 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 redaktoérer vid Informationscentrum och faktagranskas av en
sarskild expertgrupp. Berdrda intresseorganisationer ges ocksa
mojlighet att [Bmna synpunkter pa innehallet.

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

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand:
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 659

Neurofibromatos typ 1 (NF1) ar en av de vanligaste
arftliga sjukdomarna. Den orsakas av en forandring
pa NF1-genen. Genforandringen leder till en
utveckling av godartade bindvavstumoérer,
neurofibrom, langs nervrétter och perifera nerver.

NF1 karaktariseras av synliga hudsymtom. En del
har inga eller lindriga symtom av sjukdomen. Andra
behdver behandling.

| dokumentationen kan du bland annat hitta
medicinsk information och aktuell forskning samt
ldsa om stdd fér barn med inlarningssvarigheter.
Har ges aven en inblick i hur det ar att leva i en
familj dar bade ett barn och en mamma har NF1.

FAMILJE- OCH VUXENVISTELSER
o Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
AG R E N S KA © Agrenska 2022 | agrenska.se
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