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Sicklecellanemi

SICKLECELLANEMI

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

Agrenska &r en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter, sasom familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser, utbildningar
och konferenser. Agrenska driver ockséa Informationscentrum for
sallsynta halsotillstdnd 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
sicklecellanemi. Under vistelsen far foraldrar, barn med
diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, maojlighet att
utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner
kring aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala
aspekter samt vilket stdd samhallet kan erbjuda. Barnens
program ar anpassat efter barnens férutsattningar, mojligheter
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 allménheten har
varje férelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva i en familj med barn som har sicklecellanemi berattar ett
foraldrapar om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna har i
verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras &ven p& Agrenskas webbplats, dér de
kan laddas ner i pdf-format: agrenska.se
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Medicinsk information

— For 10-20 ar sedan berodde sicklecellsjukdom i
Sverige nastan uteslutande pa inflyttning fran andra
lander. Idag féds barn med sjukdomen aven har, vilket
kraver en 6kad kunskap om och forstaelse for SCD i
hela samhallet. Det sager Peter Priftakis som ar
overlakare vid Astrid Lindgrens Barnsjukhus i
Huddinge.

Sicklecellsjukdom, eller sicklecellanemi, ar en arftlig blodsjukdom.
Den orsakas av en mutation pa en gen i de roda blodkropparna.
Sjukdomen ar vanlig i omraden dar malaria haft sin spridning.
Forskare tror att genmutationens funktion har varit att skydda mot
allvarligare former av malaria. Det engelska namnet ar sickle cell
disease och forkortas SCD.

— Ordet sickle betyder skara pa svenska och syftar pa de roda
blodkropparnas férandrade form, som kan likna en manskara, sager
Peter Priftakis.

Forekomst

Omkring 20—-30 miljoner manniskor i varlden har sicklecellsjukdom
(SCD). De flesta bor i Afrika och Mellandstern samt i Indien. SCD ar
ocksa vanligt i USA och andra forna kolonilander, till exempel
Storbritannien och Frankrike. Sicklecellsjukdom ar varldens
vanligaste genetiska sjukdom, men i Sverige ar den ett sallsynt
halsotillstand. Det finns inga studier 6ver hur manga som har SCD i
Sverige. Peter Priftakis uppskattar att det kan vara omkring 300
personer, och att 100—-150 av dem kan vara barn.

— | Stockholmsregionen har vi ett femtiotal barn med diagnosen och
den kommer att bli vanligare aven i var del av varlden, sager Peter
Priftakis.

Mekanismerna bakom sicklecellsjukdom

En rod blodkropp ar platt och rund. Den ar ocksa mjuk, formbar och
smidig. Den réda fargen kommer fran proteinet hemoglobin (Hb).
Hemoglobinet binder och transporterar syre fran lungorna och vidare
ut till kroppens alla vavnader.

Hos en person med sicklecellsjukdom fungerar inte hemoglobinet
som vanligt. Det beror pa en mutation i betaglobingenen HBB pa
kromosom 11, som kodar for syrebindningen i hemoglobinet. Nar
personer med sjukdomen utsatts for pafrestning, till exempel kyla
eller feber, paverkas de roda blodkropparna — de blir harda, kladdiga
och andrar form. Blodet blir trégflytande och de sicklade
blodkropparna fastnar i blodkarlet. Denna sicklingsprocess, eller
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sicklingsprogression, leder till blodstopp och syrebrist. Smartan och
svullnaden som uppstar kallas for akut smartkris, eller vasoocklusiv
episod (VOE). De réda blodkropparnas livslangd blir ocksa kortare,
vilket kan leda till blodbrist (anemi).

— Ju fler réda blodkroppar som sicklar sig, desto sjukare blir man,
sager Peter Priftakis.

Arftlighet

En person far héalften av sina arvsanlag fran mamma och halften fran
pappa. Sicklecellsjukdom ar en genetisk sjukdom som nedarvs
autosomalt recessivt. Det betyder att tva friska foraldrar har en
sjukdomsbarande gen vardera, och om deras barn arver bada
generna far barnet sjukdomen. Sannolikheten ar 25 procent att ett
barn arver bada generna. Det ar 50 procents sannolikhet att barnet
arver en av de tva generna. Barnet blir da anlagsbarare, men inte
sjukt. Sannolikheten att fa ett barn utan sjukdomsbarande gener ar
25 procent. Om bara den ena foraldern ar barare kan barnet endast
arva en sjukdomsbarande gen. En person med SCD har tva
sjukdomsgener, vilket innebar att samtliga barn arver en av de tva
generna.

— Forskning visar dock att friska anlagsbarare som ar symtomfria som
barn kan fa lindriga symtom nar de blir aldre, sager Peter Priftakis.

Orsaker och symtom vid smartkris

Hos barn kan en smartkris utlésas av vanliga infektioner, till exempel
forkylning eller magsjuka. Aven milda infektioner blir pafrestande fér
kroppen och driver pa sicklingsprocessen. Feber, sdmre aptit och
mindre vatskeintag leder till att det borjar goéra ont och man kan fa
andningsbesvar. Sma barn kan drabbas av infektioner som ger
svullnader i hander/fingrar och fotter/tar (daktylit). Smartkriser utldsta
av barnrelaterade infektioner brukar avta med aldern.

Det finns risk for stroke och svarare infektioner, till exempel i
skelettet. Akut brostsyndrom ar ett livshotande tillstdnd som kan
drabba bade barn och vuxna.

Mjalten ar ett organ som ingar i immunsystemet. Den skyddar
kroppen mot skadliga bakterier och renar aven blodet. Om mjalten
inte fungerar normalt forsdmras immunférsvaret och kroppen blir mer
mottaglig for bakterieinfektioner. Vid SCD kan blodet ansamlas i
mjalten (sekvestrering). Det kan leda till blodbrist (anemi) och fér sma
barn kan en éverbelastad mjalte vara livshotande.

— Infektioner ar den vanligaste dédsorsaken hos barn med
sicklecellsjukdom, men det ar valdigt sallsynt i Sverige och galler
framst lander utan fungerande sjukvardssystem, sager Peter Priftakis.
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Vid varje smartkris tar kroppen och organen skada. Det kan leda till
langsiktiga komplikationer och kroniska problem i vuxen alder. Hos
vuxna ar alla organ paverkade i olika grad. Aven bensar kan uppsta.

Oscar &r tio ar och har sicklecellanemi. Han kom till Agrenska med
mamma Ellie och pappa John, storebréderna Kevin, 16 ar och
William, 14 ar samt tvillingbrodern Charlie.

Ar 2012 fick familjen tillékning med tva séner som féddes knappt tva
manader for tidigt. De behévde mycket vard fran boérjan pa grund av
hjart- och lungproblem samt gulsot. Bebisarna hade aven svarigheter
med atandet och kdmpade med amningen.

— De kunde inte suga och vi fick droppa maten i deras munnar. Vi
kopplade problemen till att de var for tidigt fodda och tankte inte att
det kunde bero pa nagon sjukdom, sager Ellie.

Veckorna gick och Charlie, som var kansligare an Oscar, blev allt
samre. Han orkade inte ata, tappade vikt, blev allt tréttare och sov
nastan dygnet runt. De sokte vard flera ganger, men man kunde inte
hitta orsaken till symtomen. Charlie fick extra blod och jarntabletter
under tiden som provtagningarna fortsatte. S& smaningom stalldes
diagnosen talassemi. Darefter testades Oscar och resten av familjen.
Nagra dagar senare kunde man faststalla att tvillingarna hade
sicklecellanemi. De var da fyra manader gamla. Bada foraldrar var
alltsa barare av sicklecellgenen som Oscar och Charlie hade arvt i
dubbel uppsattning.

— SCD ar vanligt i Uganda som vi kommer ifran. Som barn hade vi
klasskompisar med diagnosen och jag minns att de alltid var sjuka.
Diagnosen kom anda som en chock for vi visste inte att sjukdomen
fanns i familjen, sager Ellie.

— Samtidigt fick vi svar pa vad problemen berodde pa och kunde
antligen borja bearbeta vad det innebar, sager John.

Nar diagnosen var faststalld pabdrjades behandlingen med bland
annat lakemedlet Siklos och antibiotikaprofylax. De féljande aren
bestod av manga och langa sjukdomsperioder.

— Vi bodde nastan pa sjukhuset, sager John.

© Agrenska 2022, nr 647 7



Sicklecellanemi

— Varje gang man far en smartkris skadas kroppen
litegrann. Forebyggande behandling ar darfér det allra
viktigaste for att minska risken for komplikationer
senare i livet. Det sager overlakare Peter Priftakis.

Forebyggande behandling

Malet med den forebyggande behandlingen ar att slippa sjukvard och
att lindra smartan. En behandling som minskar antalet smartkriser
minskar aven risken for allvarligare komplikationer senare i livet. Den
forebyggande varden star pa tre behandlingsben: det forsta ar
infektionsprofylax genom daglig behandling med antibiotika samt ett
utdkat vaccinationsskydd. Kavepenin (penicillin) ar extra viktigt for
barn upp till fem ar. Hur lange antibiotikabehandlingen pagar skiljer
sig mellan olika regioner. Det andra benet ar daglig behandling med
lakemedel som har hydroxyurea som verkningsbart amne. Det tredje
benet ar sméartbehandling med Alvedon eller ibuprofen, som bor
sattas in redan vid tidiga symtom.

— Smartan ger upphov till en stress vilket gor att fler sickleceller
bildas. Det skapar en ond cirkel. Darfor ar det viktigt att ta
smartstillande redan nar det gor lite ont, for da kanske man kan bryta
cirkeln och slippa aka till sjukhuset, sager Peter Priftakis.

Hydroxyurea

Hydroxyurea kan bland annat 6ka fetalt hemoglobin (HbF) hos
personer med sicklecellsjukdom. Ar 1998 blev hydroxyurea en del av
behandlingen fér vuxna och 2001 blev den godkand som behandling
av SCD hos barn. Hydrea ar det mest kanda varumarket av de
lakemedel som innehaller hydroxyurea. Medicinen ar i tablettform och
tas dagligen via munnen. Dosen anpassas efter det vaxande barnet.
Sma barn brukar bérja med Siklos som ar mindre tabletter och lattare
att svalja an den storre Hydreakapseln. Det finns hjalpmedel som kan
underlatta svaljning, till exempel éverdrag med smak av coca cola,
frukt eller bar.

— Vissa havdar att Siklos fungerar battre an Hydrea. Jag har letat
men har inte kunnat hitta nagra vetenskapliga artiklar som bekraftar
att det ar sa, sager Peter Priftakis.

Las mer om effekterna hos hydroxyurea (hydroxikarbamid) i kapitlet
Framtidens l&dkemedel och genterapi pa s.17.
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Livslang behandling
Langtidseffekterna av att behandlas med hydroxyurea (HU) hela livet
har undersokts i olika studier. En studie foljde cirka 1 000 vuxna
individer med SCD under 20 ars tid. Den visade bland annat féljande:
e |agre mortalitet hos individer som tar HU
e julangre en person behandlas med HU, desto stérre chans
till 6kad livslangd
e inga tydliga bieffekter — till exempel ingen koppling mellan
HU-behandling och cancerdiagnoser.
— Hydroxyurea har bara funnits som rekommenderad behandling i
drygt 20 ar. Vi vet annu inte vilka langtidseffekter behandlingen far for
personer som har behandlats sedan barndomen. Hur det ser ut efter
40 eller 50 ar av behandling vet vi inte &n, men hittills har man inte
kunnat se nagra bieffekter. Daremot kan man se tydliga
komplikationer hos de som inte behandlas med hydroxyurea. Nar jag
traffar personer som gar pa livslang behandling upplever jag att det
som kan kannas svart ar att halla ut och orka ta medicinen under
valdigt lang tid, sager Peter Priftakis.

Behandlingsrekommendationer vid SCD

Barn bor erbjudas vard och behandling oavsett sjukdomens
svarighetsgrad for att minska risken for komplikationer.

— Det som upplevs som mest besvarande under barndomen ar en
nastan konstant smarta, snarare an konkreta smartkriser. Darfoér ar
det viktigt att barnen far stod aven mellan akuta kriser, sager Peter
Priftakis.

Vuxna bor erbjudas vard och behandling vid
o fler an tre kriser inom ett ars tid
e smarta som paverkar dagliga aktiviteter och livskvaliteten
o tidigare fall av svart eller &terkommande akut bréstsyndrom
o symtomatisk anemi som paverkar livskvaliteten.

Uppfdljning

Regelbundna vardbestk rekommenderas, med fler och tatare besok
vid besvar. | region Stockholm ror det sig om cirka 3—4 besok per ar
vid stabil sjukdomsbild. Arskontroller bér géras av bland annat syn
och blodtryck.
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Sjukvard vid akut smartkris

Vid vard av ett barn med akut smartkris bor vardinsatserna fokuseras
pa — smérta — infektion — vétska: for att bryta smartcirkeln kan
smartstillande ges via spruta direkt i blodet (intravendst). Antibiotika
bor ocksa ges intravendst, oavsett om smartkrisen utldsts av en enkel
forkylning. Det kan minska risken for svarare bakterieinfektioner vid
nedsatt mjaltfunktion. Aven intravendst vatskeintag kan behévas, da
barnet kan ha atit och druckit samre under nagra dagars forkylning.

Narkos och SCD

Ett barn med sicklecellsjukdom som ska sévas ned maste forst
genomga blodtransfusion Vid narkos bildas namligen fler sickleceller,
vilket kan leda till allvarliga konsekvenser.

— Det ar jatteviktigt att Iakare blir informerade om barnet behéver
operera till exempel blindtarmen, sager Peter Priftakis.

Botande behandling med stamcellstransplantation

| dagslaget ar stamcellstransplantation (SCT) den enda botande
behandlingen vid sicklecellsjukdom. Ibland kallas det for
benmargstransplantation och liknar processen for SCT vid leukemi.
Alla blodstamceller (réda och vita blodkroppar samt blodplattar) bildas
i benmargen. For att en person med SCD ska botas maste
benmargen ersattas av benmarg som bildar friska blodstamceller.
Patienten genomgar en behandling med cancermediciner
(cytostatika) for att tomma kroppen pa de egna stamcellerna. Darefter
sker en blodtransfusion med nya, friska blodstamceller fran en
donator. Efter en lyckad transplantation ar patienten botad och
behdver inte langre behandlas for SCD. Om mjalten ar skadad kan
fortsatt behandling med antiprofylax behdvas.

— Det ar en tuff behandling, man ar inlagd pa sjukhus i cirka

1,5 manad och far inte vara i skolan. Det ar uppfoéljning pa dagvard,
provtagning ett par ganger i veckan och mycket mediciner som
successivt tas bort. Sammanlagt tar hela behandlingen ungefar

1,5 ar, sager Peter Priftakis.

Indikationer for SCT vid sicklecellsjukdom &r bland annat
e upprepade svara smartkriser — manga sjukhusbesdk
e stroke
e akut bréstsyndrom, ACT (acute chest syndrome)
o mijaltsekvestrering.
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Donator i familjen och donationsregister

En donator maste ha samma vavnadstyp (HLA-typ) som patienten.
Det innebar att donatorns celler maste se likadana ut som cellerna
hos personen med SCD. Syskon som har samma féraldrar har i stor
utstrackning samma vavnadstyp. Det ar darfér hogre sannolikhet att
hitta en donator via ett HLA-likt syskon an genom andra metoder.

— | vissa fall kan ett syskon eller en foralder med halvidentiska celler
fungera som donator. Man har &ven prévat med navelstrangsblod. De
metoderna ger dock samre resultat &n en helidentisk matchning, och
mer forskning behdvs, sager Peter Priftakis.

Det gar att sOka efter en vavnadsmatchad obeslaktad donator i olika
donationsregister. | Sverige heter det Tobiasregistret. De stora
registren finns i USA och Europa, och det finns en global koppling
mellan samtliga. Vavnadstyper skiljer sig at geografiskt, vilket gor
sokningen efter en SCD-donator till ett stort problem. Peter Priftakis
berattar att man valdigt sallan hittar nagon som passar via
donationsregistren.

— Det finns inga donationsregister pa den afrikanska kontinenten. Ett
annat problem ar att valdigt fa invanare i USA och Europa som tillhor
afrikanska minoriteter ar anslutna till donationsregistren.

Goda prognoser efter stamcellstransplantation

En studie i USA har foljt 6ver 1 000 patienter med sicklecellsjukdom
sedan 1986, som har genomgatt stamcellstransplantation. Den visar
att dodligheten ar mycket lag och att transplantationen varit lyckad i
Over 90 procent av fallen. Donation fran ett HLA-likt syskon har visat
bast resultat.

— Man ska komma ihag att negativa effekter och riskfaktorer utgar
fran langtidsdata for leukemi, dar behandlingen med cytostatika pagar
under flera ar. Patienter med SCD féar bara tuffa mediciner under en
vecka, sager Peter Priftakis.

Livslangd och livskvalitet

I USA finns mycket kunskap om sicklecellsjukdom, eftersom manga
amerikaner lever med den. Ar 1900 var medellivslangden i USA cirka
50 ar, jamfort med knappa 10 ar for de med SCD. Under 1970-talet
startade antibiotikabehandling av SCD, vilket véande kurvan uppét. Ar
2010 hade medellivslangden fér amerikaner med SCD o6kat till 60 ar,
jamfoért med den nationella siffran pa 78 ar.

— Jag tycker det ar positivt att kunna saga att era barn kommer
hamna pa alderdomshemmet, sager Peter Priftakis.

Att leva ett Iangt liv &r dock inte detsamma som att leva ett gott liv.

Matningar av Quality Of Life (QOL) visar att vuxna med SCD har
stora problem med smarta och en samre livskvalitet an andra. Peter
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Priftakis pratar om svarigheterna att dra slutsatser om hur
livskvaliteten for dagens barn och unga kan se ut i framtiden. Han tror
dock att forutsattningarna ar mycket battre nu, eftersom behandling
satts in redan i barndomen. Det kravs dock att kunskapen om SCD
Okar i resten av samhallet for att livskvaliteten ska bli battre.

— Det handlar inte bara om att 6verleva utan ocksa om fa en god
livskvalitet, ett uppdrag som jag ser att sjukvarden star infér. Ni stoter
ocksa dagligen pa en annu stérre utmaning: hur nar man ut med
information till olika instanser, som myndigheter och skolor, for att fa
bra st6d? Det kan vara mycket svarare an att ta fram nya mediciner,
men det ar minst lika viktigt. Det ar jattebra om foraldrar organiserar
sig och blir en patrycksfaktor. Jag vill verkligen uppmuntra er till det!

Fragor till Peter Priftakis

Vi var pa sjukhus valdigt ofta nar vart barn var yngre, nu ar det
mycket mer sallan. Finns nagon koppling mellan barnets alder
och effekten av behandling?

— Smabarnsperioden ar jobbigast. Alla barn som bérjar i forskola,
med eller utan sicklecellsjukdom, blir ofta férkylda och magsjuka. Ett
barn i tvaarsaldern insjuknar 10-15 ganger per ar, ofta under
vinterhalvaret. En vanlig virussjukdom Okar sicklingen, darfoér
upplever foraldrar att barnet ar sjukare under forskolealdern. Uppat
skolaldern ar inte barnen nara varandra som smabarn ar, och det
brukar bli lite lugnare. Tonarstiden ar en svar period for alla som har
kroniska sjukdomar. Vi maste 6vertyga dem om att ta medicin och de
kan gldmma och slarva med rutiner, vilket leder till fler smartepisoder.
Foraldrar kan inte bestamma 6ver en 15-aring pa samma satt som
med sma barn. Vad som hander nar de blir aldre beror aven pa hur
grundsjukdomens svarighetsgrad.

Gor hydroxyurea att erytrocytvardet kommer upp i normal niva?
— Nej, medicin hojer inte Hb-vardet. Normalvardet ar lite éver 100, en
person med SCD har ett Hb-varde mellan 60-80. Medicinen aktiverar
ytterligare ett hemoglobin som kallas fetalt hemoglobin, Hbf. Det ar
roéda blodkroppar hos foster som tranger undan och minskar antalet
sickleceller. Det ar den effekten vi vill uppna med Hydrea. Medicinen
kommer inte at att SCD paverkar mjalten, men kriserna blir farre.

Ar det viktigaste att inte fa kriser eller att ha ett bra Hb-vérde?
Vilket hemoglobin mater ni pa uppféljningar?

— Det viktigaste ar att inte fa kriser. Fetalt hemoglobin bryts ner efter
fédseln och ar knappt matbart hos vuxna. Med Hydrea vill vi helst att
Hbf-vardet ska ligga 6ver 20 procent, men det gar inte alltid att mata.
Effekten av medicinen marks genom att det blir farre smartkriser efter
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insattning, och da kan vi anta ett 6kat Hbf-varde. Hos de allra flesta ar
det totala Hbf-vardet en indikator pa hur bra man ar pa att ta
medicinen, med nagra fa undantag. Vissa som ar noggranna blir
sjuka anda, medan andra som slarvar inte blir sjuka.

Kan Hydrea paverka fertiliteten?

— Hydrea ar ursprungligen en medicin mot bland annat leukemi. Det
diskuteras huruvida Hydrea kan ge nedsatt fertilitet, eftersom det star
med som biverkning i FASS. Man har bara gjort mindre studier, de
har dock inte kunnat visa ett samband mellan Hydrea och nedsatt
fertilitet vid SCD. Vi vet dock att ju fler smartkriser man har, desto
storre skada pa alla organ. Det galler aven kdnsorganen, vilket leder
till nedsatt fertilitet.

Ar det samma behandling i Uganda som i USA och Sverige?

— Ja, men dar finns inga mediciner och manga har inte ens en doktor.
Jag pratade med en doktor i Uganda som ansvarade for 3 000
familjer bara i sin region pa landsbygden utan tillgang till basal
sjukvard. | Stockholm arbetar vi med 45-50 familjer. Lakarna i
Uganda har kunskap och kompetens, men inte resurser och
forutsattningar att varda och behandla patienterna.

Finns det méjlighet for barn i Uganda att fa Hydrea?

— Det finns inte tillrackligt for att ge alla som behdver medicinen. Den
kostar ocksa pengar, men det kan I6sas genom finansiering via olika
FN-system. Problemet ar att infrastrukturen saknas: det finns ingen
sjukvardspersonal som kan ge medicin och félja upp behandlingen,
eller apotek for att hamta ut medicinen. Man maste bygga upp en
sjukvard som fungerar for alla, inte bara den runt SCD.

Hur ofta remitteras barnen till specialisttandvarden, med tanke
pa smartlindring och sa vidare?

— Det ar olika i olika regioner. | Stockholm gar de flesta i férsta hand
hos folktandvarden. Vid ingrepp, till exempel en tandoperation, kan
man behdva ga till specialisttandvarden. De flesta inom tand- och
sjukvarden kanner inte till SCD och vet inte vilka komplikationer det
medfor. Det ar stor skillnad mot till exempel diabetes, dar de flesta
kanner till vad som galler.

Ska barn fa antibiotikaprofylax innan operation?

— Alla barn behandlas redan med Kavepenin, men man kan ge
antibiotika innan operation om det ar rutinen.
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Finns det en plan vid 6vergangen fran specialistvard till vanlig
vardcentral, till exempel vid vilken alder det ska géras?

— Nej. Vi har inget bra system for det och kunskapen om SCD ar inte
spridd, vilket gor det komplicerat. | Stockholm ska man kontakta
barnhematolog vid problem for att f& rad om hur man ska ga vidare.
Ibland kan det vara nagot som inte handlar om SCD som vanliga
vardcentralen ska hantera, men manga ganger har vi anda
rekommenderat att ga till barnakuten. Det beror pa att kunskapen i
Ovriga sjukvarden ar for dalig. Alla anvander inte heller samma
journalsystem.

Finns det en sarskild alder som ar aktuell for
stamcellstransplantation?

— Tidig skolalder ar en bra period. Kroppen har vuxit till sig och barnet
klarar av att ta manga mediciner oralt. Barnet férstar ocksa varfor
transplantationen behdver géras. Medicinerna ar starka och gor
ingreppet olampligt fér sma barn och bebisar. Man bérjade med SCT
pa vuxna, men det blev for svara komplikationer. En vuxen som har
haft manga kriser och fatt skador orkar inte med behandlingen.

Hur gar det for syskonen som ar donatorer?

— De far narkos och sover medan man tar benmarg fran hoften.
Efterat far de lite ont i nagra dagar, ungefar som efter att man har
ramlat pa rumpan. Det blir inga skador eller komplikationer, och
benmargen aterbildas. Blodforlust kan vara en medicinsk risk, sa man
sparar blod innan och ger efterat. Det kan finnas psykologiska
effekter, till exempel att syskondonatorn klandrar sig sjalv om
transplantationen inte gar bra. Det gar sallan daligt for just den har
gruppen, men det ar viktigt att fanga upp eventuella problem.

Kan donatorn vara barare?

— Ja, ett friskt syskon som ar barare kan vara donator. Bararskap kan
ge okad risk for blodpropp i hogre alder, men det ar fortfarande battre
an att vara sjuk.

Varfor kollar man inte om andra vavnadsbesldktade kan passa
som donatorer, till exempel halvsyskon?

— Halvsyskon har inte samma vavnadstyp i tillrackligt hog grad, sa vi
vet pa forhand att de inte kommer passa. Det ar ingen idé att ga
utanfér pappa, mamma eller helsyskon. Teoretiskt sett kan man tanka
sig kusiner och sa vidare, men halvpassande personer fungerar inte
bra pa grund av andra faktorer vi annu inte kanner till. Uppmuntra
daremot slaktingar i Sverige att ansluta sig till Tobiasregistret — de
kan passa for nagon annan.
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Hur kan nagon icke beslédktad fungera som donator?
— Det beror pa slumpen. Darfor ar det viktigt att donationsregistret
samlar in s& manga som mojligt for att gora urvalet storre.

Finns det ndgon som jobbar med att fa folk att registrera sig i
Tobiasregistret?

— Patientforeningen Kronisk blodsjukdom gor det, men det behdvs
mer resurser till utatriktat arbete. Sverige ar ett litet land och
Tobiasregistret ett litet register. Det bor fa med afrikanskt ursprung i
Sverige. Vi hittar nastan alltid donatorer i andra europeiska lander
eller USA, sag till de ni ka&nner i de landerna att registrera sig.

Finns donationsregister i Uganda?

— Nej, en transplantation kostar dessutom 2—-3 miljoner kronor. |
Nigeria har de transplanterat via syskondonatorer och fatt ner
kostnaden till omkring 700 000 kronor, men det ar valdigt dyrt.

Om jag blir gravid, finns det nagot satt att se om barnet far
sicklecellanemi eller inte?

— Ja, det gar att testa efter att man blivit gravid. Man kan aven ta hjalp
av IVF, dar man valjer ut ett embryo som inte bar pa anlaget. Det kan
dock vara komplicerat, men jag tycker att du ska prata med din lakare
som kan formedla kontakten vidare till Klinisk genetik.

Gar det att fa samma vavnadstyp hos eventuella framtida syskon
som da kan bli donatorer?

— Man kan valja ut ett embryo med samma vavnadstyp. Det ar majligt
att fa hjalp med detta, men det ar valdigt svart i praktiken. Det kravs
ansokan och utredning. Jag har hittills inte hért om nagon som har
lyckats, det har blivit missfall och annat. Kontakta din SCD-lakare for
radgivning.
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Ellie och John hade flyttat till Sverige utan nagra anhériga. | den har
kaotiska situationen med standiga sjukhusvistelser hade de bara
varandra, aven fast det i perioder var ohallbart. Ibland kom nagon av
mostrarna till Sverige for att hjalpa till i nagra manader. Det var dock
inte helt 1att i ett frammande land.

— De kunde inte spraket och vagade inte ga ut sjalva med barnen. Pa
vissa satt blev det mer en belastning an avlastning, sager John.

Personalen pa storebrodernas forskola var forstadende och en av
Kevins pedagoger bodde i narheten. Hon tog med Kevin pa vagen
hem ibland nar foraldrarna blev forsenade till hamtningen.

— Hon sa bara ” det ar ingen fara, ta den tid ni behdver”. Det kdndes
valdigt bra, sager Ellie.

Vid ett tillfalle kontaktade de socialtjansten angaende stod.

— Vi erbj6éds avlastning genom nagon helgaktivitet i tva timmar, men
det underlattade inte alls utan kdndes snarare som annu en
belastning. Sa vi tackade nej och har inte kontaktat dem igen, sager
John.

De aldre broderna Kevin och William har missat skoldagar fast de
sjalva inte varit sjuka. Da har avsaknaden av ett natverk blivit extra
tydlig. Som den gangen nar tvillingarna var inlagda och Charlie
isolerades med Ellie medan John var hos Oscar. De kunde inte hitta
barnvakt och bréderna fick sova éver pa sjukhuset tillsammans med
familjen.

— Sjukvarden kan vi bara ge toppbetyg. Dar har det alltid funnits
mycket forstaelse, sager John.

Johns arbetsgivare har ocksa varit forstdende, medan Ellie har
ifrégasatts desto mer.

— Ibland har skolan ringt strax efter lamning och da har jobbet fragat
varfor jag ringer sa sent, men vad ska man géra? Man planerar ju inte
att vara sjuk, sager Ellie.
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— Forskningens framsteg gor att jag kanner mycket
mer forhoppning om nya behandlingsmetoder nu an
for 10 ar sedan. Det sager Annika Martensson som ar
barnhematolog vid Skanes universitetssjukhus i Lund.

Narmare tva procent av jordens befolkning ar barare av mutationen
som orsakar sicklecellanemi. | takt med en 6kad global migration blir
SCD en allt vanligare diagnos aven dar den annu ar sallsynt, som har
i Norden.

— Vissa av dagens lakemedel och behandlingar foljer med in i
framtiden, men alternativen kommer bli fler. Det gor att
behandlingarna kan individanpassas och bli mycket mer effektiva,
sager Annika Martensson.

Behandlingar idag

Hydroxikarbamid (tidigare hydroxyurea) var ursprungligen ett
cancerlakemedel under 1950-talet. Ar 1984 fick de forsta patienterna
med SCD behandlingen. Sedan dess har medicinen Hydrea — med
varianter som Siklos och Droxia — varit det framsta alternativet vid
behandling av SCD och kan pabdrjas redan vid nio manaders alder.
Hos unga manniskor verkar lakemedlet bland annat genom att

¢ hoja HbF-halten (fetalt hemoglobin)

e minska antalet vita blodkroppar (leukocyter) och dampa
omsattningen av roda blodkroppar (erytrocyter) vilket kan 6ka
livslangden nagot hos de roda blodkropparna

e de vita blodkropparna inte faster lika latt till insidan av
blodkarlens vaggar

e den roda blodkroppen lattare absorberar vatten och darfér inte
spricker lika latt

o fa blodkarlen att slappna av sa att de réda blodkropparna
|attare kan passera.

— Man tror att kombinationen av dessa mekanismer ihop med hur
lange behandlingen pagar bidrar till friskare kropp och battre halsa.
Det finns alltsa en god poang i att fortsatta med hydroxikarbamid
aven om andra lakemedel blir tillgangliga, sdger Annika Martensson.

Utbytestransfusioner kan goéras vid anemi (blodbrist) eller som en del
i den forebyggande behandlingen vid SCD. De roéda blodkropparna
byts ut, en sa kallad erytrotransfusion — antingen manuellt via en
delvis/partiell transfusion, eller ett helt blodutbyte som sker maskinellt,
en sa kallad erytrocytaferes.

— | region Skane kan transfusioner med 4—6 veckors intervall vara en
del av behandlingen, om barnet &r nagot aldre och vager éver 40 kilo.
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Hydrea fortsatter vara grundbehandling, men det finns undantag dar
man har kunnat plocka bort den, sager Annika Martensson.

En splenektomi innebar att mjalten tas bort. Det kan behdvas som
forebyggande atgard hos mindre barn som riskerar aterkommande
mjaltsekvestreringar, vilket ar ett potentiellt livshotande tillstand.
Ingreppet ar dock ovanligt.

— Lite mjaltfunktion ar fortfarande battre an ingen alls. Darfér forsoker
man framst stotta upp patienterna pa andra satt innan en splenektomi
kan bli aktuell, sager Annika Martensson.

Den évriga stédjande behandlingen bestar av vaccination mot utvalda
bakterier, arlig influensavaccination och daglig antibiotikaprofylax.

— Rutinerna kring antibiotikaprofylax kan variera mellan regionerna.
Vissa behandlar barn upp till fem ar medan andra fortsatter fram tills
18 ars alder, sager Annika Martensson.

Stamcellstransplantation (SCT) ar den enda botande behandlingen
vid sicklecellsjukdom, men bristen pa passande donatorer ar en
forsvarande faktor.

— De som inte kan botas genom stamcellstransplantation skulle fa
gladje av fler behandlingar att valja mellan an vad de har idag.
Férhoppningen &r att nya lakemedel kan erbjuda fler alternativ. Aven
forskningen inom genterapi kan ge méjliga behandlingar i framtiden,
sager Annika Martensson.

Tre nya lakemedel tillgangliga i USA

De senaste arens forskning har resulterat i att tre nya preparat har
godkants av den amerikanska myndigheten FDA (Food and Drug
Administration). De kan darmed anvandas vid behandling av SCD i
USA. Om dessa lakemedel ska bli tillgangliga i Sverige maste forst
EMA (European Medicines Agency) ge sitt godkdnnande och sedan
beddms lakemedlet pa nationell niva.

L-glutamin

Aminosyran L-glutamin ar en byggsten i manniskans DNA. L-glutamin
hjalper de réda blodkropparna att behalla formen och smidigheten nar
de utsatts for stress. Sicklingsprocessen motverkas och risken
minskar for att blodkropparna ska fastna och utlésa en smartkris.
L-glutamin ar det verksamma amnet i medicinen Endari. Det ar ett
pulver som tas via munnen tva ganger om dagen. | USA godkandes
Endari av FDA 2017 fran fem ars alder.

— EMA stoppade medicinen, eftersom de forst vill gora fler riktade
studier med barn. De planerar att vara klara 2024, sa det drojer ett
tag till innan vi far besked, sager Annika Martensson.
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Krizanlizumab

Proteinet p-selektin finns i celler som sitter pa blodkarlens insida, sa
kallade endotelceller. P-selektin 6kar endotelcellernas formaga att
vidfasta andra blodkroppar. Krizanlizumab ar en antikropp som kan
blockera p-selektin. Det leder till att farre blodkroppar fastnar i
karlvaggen, vilket minskar risken fér blodstopp och smartkris.
Krizanlizumab ar det verksamma amnet i medicinen Adakveo. Den ar
tillganglig fran 16 ars alder. Behandlingen ar en 30 minuters
intravends injektion pa sjukhus, som upprepas var fjarde vecka. Den
kan goras med eller utan Hydrea. Studier har visat pa en minskning
av smartkriser med upp till 45 procent. Biverkningar som huvudvark,
illamaende och ledvark kan férekomma. En koppling kan dock finnas
mellan langre behandling &n 30 minuter och minskade biverkningar.
Adakveo godkandes 2019 av FDA och har aven godkants av EMA.
Den berdknas vara tillganglig i bland annat England och Irland fran
och med 2022. Adakveo marknadsférs annu inte i Sverige, men ingar
i sammanstallningen av lakemedel (FASS).

— Det kravs lite mer av patienten som maste behandlas pa sjukhus en
gang i manaden. A andra sidan innebar farre smartkriser farre
sjukhusbesok. Da kan opalitigheten som SCD medfér minska, det vill
saga att smartkriser kan intraffa trots att personen skéter sin
medicinering korrekt, sager Annika Martensson.

Voxelotor

Voxelotor 6kar hemoglobinets formaga att binda syrgas, vilket hojer
Hb-vardet. De réda blodkropparna stelnar darfor inte lika latt utan
behaller en mjukare och smidigare form i blodfl6det.

Voxelotor ar det verksamma &mnet i medicinen Oxbryta. Det ar en
tablett som dagligen tas via munnen. Biverkningar kan bland annat
vara huvudvark, diarré, magont och illamaende. Oxbryta ar godkant
fran tolv ars alder av bade FDA (2019) och EMA (februari 2022). Man
har dock sett goda studieresultat redan fran fyra ars alder och i
framtiden kan den rekommenderade aldern komma att sankas.

— Medicinen forbattrar blodvardet, men man vet annu inte om den
paverkar antalet smartkriser eller organens funktion, sager Annika
Martensson.

Forskning pa andra framtida lakemedel

Det pagar flera forsok med substanser som verkar i den roda
blodkroppen i likhet med voxelotor. Tva orala preparat — etavopivat
(fran 18 ar) och mitapivat (fran 16 ar) — ar under prévning just nu.

— Det pagar en intensiv forskning om hur man kan bilda normalt
hemoglobin, men hittills har det inte lett vidare till nagra kliniska
studier. Aven andra utldsande faktorer vid smartkriser studeras, som
ovriga blodcellers paverkan eller immunpaverkan, sager Annika
Martensson.
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Hemoglobin

Hemoglobin (Hb) ar en molekyl som byggs upp i olika
proteinstrukturer och kan delas in i alfa och beta. Alla gener som
deltar i Hb-tillverkningen sitter pa kromosom 11 och 16.
Sicklecellsjukdom orsakas av en sa kallad punktmutation i HBB-
genen (betaglobin) pa kromosom 11. Om en mutation uppstar i Hb-
generna pa kromosom 16 utvecklas den narliggande blodsjukdomen
talassemi.

Under fostertiden utgérs nastan allt hemoglobin av sa kallat fetalt
hemoglobin (HbF). Det bryts ner efter fédseln och ersatts av
hemoglobin av typerna HbA och HbA2 hos en frisk individ. Hos en
person med tva anlag for sicklecellsjukdom uppmats HbS i en hdg
niva och HbF kommer att vara matbart i en hogre utstrackning an hos
en frisk individ.

— Narvaron av HbF ar en av anledningarna till att man inte ser
symtom hos de allra yngsta med SCD. Ibland uttrycker man det som
att HbF-andelen verkar skyddande mot smartkrisutveckling, sager
Annika Martensson.

Genterapi och SCD

Genterapi ar en medicinsk behandling vilken forandrar arvsmassan
som orsakar sjukdom eller skada. Genterapibehandling for
sicklecellsjukdom ar inte godkant, men studier pagar och i vissa fall
har man sett positiva resultat.

— Det finns nagra patienter som det har gatt riktigt bra fér och de blir
ansiktet utat for genterapi. Steget fran Hydrea till genterapi ar
fortfarande langt och jag forstar att manga tvivlar pa att det ligger
inom en nara framtid, sdger Annika Martensson.

| studier undersdks tre huvudsakliga metoder for genterapi vid SCD:
att addera en del som saknas, att reparera den trasiga delen eller att
hoéja HbF. Ar 2019 pabérjades kliniska forsék med gene-editing. |
likhet med stamcellstransplantation (SCT) plockas stamceller ur
patientens benmarg, men i stallet for blodbyte genomgar
stamcellerna en genetisk behandling dar antalet sickleceller (HbS)
minskas eller tas bort helt. Patienten genomgar
kemoterapibehandling for att trdnga undan de gamla stamcellerna
och ge plats at de nya.

— Man har sett att denna process kan ga nagot snabbare an SCT,
men det ar fa patienter som har genomgatt behandlingen och mer
data behovs, sager Annika Martensson.

Lentivirus-baserad genterapi ar en metod som kopplar
betaglobingenen (HBB) till ett inaktivt virus, en lentivirusvektor, vars
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bindande egenskaper 6kar mangden HbF i blodet. Metoden anvands
redan idag i behandling fér andra sjukdomstillstand.

— Under 2021 pausades en SCD-studie da tva deltagare hade
utvecklat blodmalignitet. Just nu underséker man om det beror pa
metoden eller andra skal, men hoppas pa att kunna ateruppta den,
sager Annika Martensson.

CRISPR, eller CAS9-metoden, tar bort en sa kallad
transkriptionsfaktor som hammar produktionen av HbF. Pa sa satt
bérjar HbF bildas i blodet.

— CRISPR brukar aven kallas for gensaxen eftersom den klipper i
DNA-strangen. Personerna bakom metoden tilldelades Nobelpriset i
medicin for nagra ar sedan, sager Annika Martensson.

Overlag har genterapistudier om SCD visat goda resultat. Man har
sett en minskning av bland annat smartkriser och transfusioner. Det
finns dock biverkningar av stamcellsbehandlingen, sdsom
lunginflammation, sepsis och buksmarta. Det forekommer &ven
biverkningar fran den forberedande behandlingen. Att inféra nya
behandlingsmetoder ar en komplicerad process. Det behdvs mer data
om fler patienter dver langre tid innan genterapi kan bli ett alternativ
vid behandling av SCD.

— Det ar viktigt med sakerheten kring studierna och hansyn till de
juridiska och etiska aspekterna, sager Annika Martensson.

Annika Martensson tipsar om webbplatsen clinicaltrials.gov, en
databas som samlar alla internationellt godkanda studier. Har kan
man hitta alla studier om SCD.

—120-100 studier ingar barn. Alla studier ar dock inte pabdrjade, det
ar inte bara studier om genterapi och majoriteten av dem ar mycket
tidigt in i processen. Jag vill ocksa tipsa om att ni pratar med er lakare
for att fa vagledning, det ingar i vart jobb att halla oss uppdaterade
om den senaste forskningen.

Fraga till Annika Martensson

Vad hander om man tar bort mjalten?

— Ingreppet sker planerat och barnen vaccineras extra for att skyddas
mot kapslade bakterier. Eftersom det finns en forhojd infektionsrisk
efter ingreppet maste barnen ta regelbunden daglig
antibiotikaprofylax. Riktlinjerna kan se lite olika ut i olika regioner,
men det ar alltid valdigt viktigt att folja direktiven som ges.
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Charlie har genomgatt stamcellstransplantation

Anda sedan fodseln har Charlies tillstand varit svarare &an Oscars.
Han har varit standigt sjuk och manga ganger har tillstandet varit
kritiskt. Nar barnen var fem ar bérjade lakarna diskutera
stamcellstransplantation (SCT) med familjen. De pratade om
mojligheten att hitta en donator inom familjen, men poangterade att
sdkningen kunde ta tid. Sedan gick det fort. Plotsligt fanns ett datum
for SCT, redan ett halvar efter forsta samtalet. Kevin var namligen en
match for Charlie. Daremot hittades ingen lamplig donator for Oscar.
— Vi pratade med Oscar om att Kevins vavnader passade for Charlie
men inte for honom. Oscar har inte fragat och vi har inte pratat sa
mycket om det heller. Jag kan fortfarande tanka pa att det blev sa, en
blev botad och den andra ar fortfarande sjuk, sager John.

Behandlingen pagick under tva ars tid. De forsta sex veckorna
genomgick Charlie den cytostatikabehandling som slar ut
immunforsvaret. Han befann sig i isolering med tata kontroller dygnet
runt och madde valdigt daligt. Efter 2,5 manader blev han utskriven
med uppféljning pa sjukhuset tre ganger i veckan i sex manader.

— Charlie ar en positiv och stark manniska. Han har gjort saker aven
om han varit sjuk, som att aka ivdg med sparkcykeln trots alla
slangar, sager Ellie.

— Samtidigt har han alltid varit tydlig med sina behov och skickat ut
sjukhusclownen eller andra ur rummet nar han behdévt vila, sager
John.

Tack vare stamcellstransplantationen blev Charlie botad, men han
gar fortfarande pa antibiotikaprofylax. Da och da kan smartan
aterkomma och han har en del hudbesvar.

— Charlie ar anda frisk idag, det ar ett helt annorlunda liv an innan
SCT, sager John.

— Han ar stark och aktiv, hjalper till med allt och tar 6ver om jag bar
nagot tungt. Det ar en otroligt stor skillnad efter SCT. Att bara fa hora
honom skratta ar helt obeskrivligt, sager mamma.

Charlie vill inte prata om SCD eller det han varit med om. Foéraldrarna
vet inte vad han téanker om allt som varit.

— Vid Charlies hjarta finns ett arr efter en slang som satt i ett ar. Han
vill inte titta pa bilder fran den tiden. Han blir kanslosam och gar
undan om det kommer pa tal. Han far valja nar han vill prata. Vi vet
inte om Charlies vanner vet vad han har varit med om. Oscar berattar
for sina vanner, sager John.
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Foraldrars eriarenheter

— Det ar viktigt att fa traffa andra i liknande situation
nar man har en kronisk sjukdom. Det blir extra viktigt
att fa stdd och dela erfarenheter nar det galler en
ovanlig sjukdom som sicklecellanemi. Det sager
barnsjukskoterska och familjeterapeut Vendela Hagas
och kurator Lina Stocke, som arbetar pa Astrid
Lindgrens Barnsjukhus i Huddinge.

Hela familjen drabbas nar ett barn blir sjukt. Det skapar ett behov av
att traffa andra i liknande situation. Lina Stocke och Vendela Hagas,
som bland annat arbetar med gruppstdédsverksamhet vid Astrid
Lindgrens Barnsjukhus, sag att behovet fanns hos patienter med
SCD och deras anhdriga. Hosten 2017 startade de darfér en
foraldragrupp. Foraldrar fran atta familjer deltog, som vid den tiden
hade yngre barn med sicklecellanemi.

— Vi vet att den har typen av gruppverksamhet har effekt pa halsan
och hur man mar. Det ar skont for foraldrarna, syskonen och de sjuka
barnen att traffa andra, sager Lina Stocke.

Traffarna i foradldragruppen
Foraldragruppen traffades vid sju tillfallen under hésten 2017 och
varen 2018. Under hosten fick de lara kdnna varandra, dela
erfarenheter och komma med 6énskemal om traffarnas innehall.
Overlékare Peter Priftakis holl en féreldsning vid ett tillfalle. Gruppen
informerades aven om donationsregistret Tobiasregistret och
patientféreningen Kronisk blodsjukdom, KBS. Foraldrarna pratade om
Oppenhet kring sjukdomen och sina férhoppningar om framtiden.
Under varen holls tre tematraffar baserade pa foraldrarnas énskemal.
Peter Priftakis kom tillbaka och héll en féreldsning om medicin och
biverkningar. En traff handlade om smarta och hur man som féralder
kan forhalla sig till barnets smarta. Det sista tillfallet pratade de om
erfarenheter samt tankar och kanslor kring dppenhet.
— En sak som kom fram var hur komplicerat det kan vara att prata om
SCD, vilket gor det svart att vara helt ppen mot omgivningen, sager
Vendela Hagas.
Andra gemensamma faktorer som framkom under traffarna var

e behov av kunskap om sjukdom och medicin — hos féraldrar

och barnet samt syskon, (anpassat efter alder)
e oro for smartkriser — radsla for allvarliga komplikationer
e tungt ansvar att sjalva ha kunskap och informera vid kontakt
med vardgivare, forkola/skola och myndigheter
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— Alla féraldrar upplevde en bristande kunskap hos vardgivare, och
man dnskade informationsmaterial till férskola och skola, sager Lina
Stocke.

Resultat av foraldragruppen
e en familjetraff i Stockholm, i samarbete med Min stora dag
e informationsbroschyr om SCD till férskola och skola
e Whatsapp-grupp med foraldrar i Stockholmsomradet
e familjevistelsen pa Agrenska
e en tjejgrupp 15-18 ar.

Vikten av kunskap och sammanhang

Om individens sammanhang goérs begripligt och meningsfullt bidrar
det till en 6kad férmaga att hantera olika typer av stress och
pafrestningar i livet, enligt teorin om KASAM. Att ha en kronisk
sjukdom eller leva nara nagon som har det kan innebara olika typer
av stress och pafrestningar.

— KASAM betyder kanslan av sammanhang. Vart stod har darfor
utgatt fran tanken att skapa ett sammanhang dar man far traffa andra
med liknande erfarenheter. | det sammanhanget ges majlighet att
dela tankar och kanslor, uttrycka behov och énskemal och fa ékad
kunskap om sjukdomen. Det ar ocksa ett tillfalle att diskutera
strategier och forhallningssatt for att hantera den situation man
befinner sig i, sager Lina Stocke.

Lina Stocke och Vendela Hagas vill skicka med att familjerna har ratt
till stoéd pa sina hemorter, saval barn och foraldrar som syskon. De
understryker ocksa vikten av att organisera sig, till exempel i
patientféreningen KBS och under familjevistelsen pa Agrenska. Pa sa
satt skapas storre forutsattningar for att dvriga samhallet ska kunna
ge battre vard och stdd.

— Genom kunskap kan man fa mer kontroll i en situation som annars
kan kannas svarkontrollerad, sager Lina Stocke.

KASAM pa engelska: SOC — sense of coherence
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Stod och fordomar

Tvillingarnas diagnos har inneburit manga ar av sémnldshet for Ellie
och John. Deras upplevelse ar att varden har varit generés med att
erbjuda stéd i form av psykolog och medicinering. Det har dock varit
svarare att forsta foraldrarnas mest basala behov: att fa vila. De
tackade manga ganger nej till samtalsstod i hemmet.

— Nar barnen sov passade vi pa att vila istallet for att 1agga tid pa
hembesdk och prata med nagon. Visst ar det bra att bearbeta sina
kanslor, men det ar inte alltid det man behdver hjalp med, sager
John.

— Under en sjukhusinlaggning fragade personalen om jag var
deprimerad och ville prata med nagon eller fa antidepressiva medel.
Jag upprepade hela tiden att jag ar trétt och jag behdver nagon som
tar hand om barnen sa att jag kan fa sova, sager Ellie.

Foraldrarna tror att det finns kulturella skillnader som skapar en extra
press pa dem nar deras barn har en sjukdom med ursprung i Afrika.
— Man blir till slut pa sin vakt nar ifragasattanden kommer fran manga
olika hall. Nar symtomen ar svarforklarliga och diagnosen ar okand i
Sverige har vi kunnat uppleva en misstro fran andra, sager John.

Upplevelsen av stor okunskap och oférstaelse fran myndigheter delar
foraldrarna med manga andra i samma situation. De har till exempel
aldrig fatt information fran Forsakringskassan om vad det finns for
ersattningar och ibland ringer handlaggare och ifragasatter varfor
foraldrarna tar ut tillfallig foraldrapenning.

— Vi ar uppvuxna i Uganda och vana vid att I6sa vara problem sjalva,
inte att myndigheter eller nagon annan ska l6sa dem at oss. Vi som
foraldrar kan inte paverka var situation sa mycket och vi har svart att
havda oss och fa den hjalp vi behdver. Dar maste samhallet spela en
storre roll. Det &r bra att traffa andra foraldrar for att ventilera sin
frustration 6ver alla hinder som finns dverallt. Sedan skrattar vi
tillsammans, sager John.

— Men vi ar sa glada att vara barn har fatt behandling och att det finns
en fungerande sjukvard i Sverige, sager Ellie.
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— FOr att minska risken att akut smarta utvecklas till
kronisk smarta ska smartlindring sattas in tidigt hos
barn. Det sager Ingemar Brunsson som ar overlakare
vid Drottning Silvias barnsjukhus i Géteborg.

IASP:s (International Association for the Study of Pain) definition av
smarta ar “en obehaglig sensorisk och kdnsloméassig upplevelse
férenad med vdvnadsskada eller beskriven i termer av sadan skada”.
All smartupplevelse sker i hjarnan oavsett var i kroppen den uppstar.
Hjarnan kan aven uppleva smarta utan en konkret skada.

— Man kan saga no brain no pain. Om hjarnan inte uppfattar smartan
kanner man den inte, vilket forklarar hur narkos fungerar, sager
Ingemar Brunsson.

Viktigt att behandla smarta hos barn

Forskning visar att sma barn ar mer smartkansliga an vuxna. Barn
under ett ar har inte hunnit utveckla det kroppsegna forsvaret mot
akut smarta. Psykologiskt negativa effekter kan uppsta redan fran sex
manaders alder, om barnet till exempel borjar associera blodprov
med smarta kan det skapa vardradsla. Det ger aven fysiologiskt
negativa effekter, som bland annat hdgt blodtryck och stress.

— Anda fram till 1980-talet trodde man att spadbarns smartsinne var
outvecklat, sa de fick bara lustgas och muskelavslappnande vid
operation. Nar lakare borjade ge starkare smartstillande marktes en
minskning av negativa effekter. Spadbarnen drabbades av betydligt
farre hjarnblédningar och 6éverlevde operationer i stérre utstrackning,
sager Ingemar Brunsson.

Smarta 6kar bade komplikationer och kostnaderna for samhallet i
samband med operation. Kraftig smarta som hindrar patienten att
rora sig efter operation okar risken for till exempel blodproppar och
infektioner. Smarta som inte behandlas ordentligt riskerar att bli
langvarig. Det galler bade for barn och vuxna.

— Barn som upplever upprepad akut smarta, till exempel vid flera
smartkriser, riskerar att utveckla kronisk smarta. Det vill vi undvika
genom behandling, sédger Ingemar Brunsson.

Hjarnan upplever smarta pa olika satt

Olika delar i hjarnan upplever och bearbetar smartan pa olika satt.
Den sensoriska delen tar emot signaler fran kroppens smartomrade.
Den affektiva delen (amygdala) aktiverar stressfunktioner och

kanslor, till exempel radsla eller angest, vilket kan forvarra eller mildra
smartan. Den vérderande delen (frontallob) bedémer smartan och ger
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upphov till tankar — &r smartan farlig eller inte? — och bearbetar
aven kanslorna. Alla dessa delar ar sammanlankade.

— Hippocampus skoéter minneslagringen i hjarnan, och tankar pa
tidigare erfarenheter av smarta kan forvarra eller minska smartan,
sager Ingemar Brunsson.

Kroppseget smartforsvar

Smartnerverna, nociceptorerna, leder smartan vidare till det centrala
nervsystemet (CNS) i ryggmargen. Om CNS tar emot ett mycket stort
smartimpulsfléde kan en total smarthamning uppsta under en kort tid.
Det sker vid kraftiga skador, till exempel en krossad arm. Det
kroppsegna sjalvférsvaret aktiveras for att hantera den akuta
smartreaktionen.

— Alla mediciner vi har bygger pa kroppens eget forsvar och aktiverar
de receptorer som kroppen anvander for att forsvara sig sjalv. sager
Ingemar Brunsson.

Behandling vid olika typer av smarta

Nociceptiv (akut) smarta ar en normal fysiologisk reaktion som varnar
kroppen for nagot farligt. Smartnervsystemet ar intakt, det ar dock
viktigt att d@mpa signalerna till hjarnan. Smartstillande lakemedel ger
bra effekt och grundbehandlingen vid smarta ar paracetamol (till
exempel Alvedon) kombinerat med NSAID (till exempel lpren eller
Ibuprofen). Opiater ska anvandas vid stark smarta om
grundbehandlingen inte ar tillracklig.

— Lakemedel ska alltid kombineras med icke-farmakologiska metoder,
exempelvis fysioterapi, som kan hjalpa for att dampa
smartsignalerna. Forr trodde man att det var viktigt att vara stilla om
man brét en arm. Idag bygger den medicinska behandlingen pa att
vara i aktiv vila for att undvika risk for bland annat blodproppar, sager
Ingemar Brunsson.

Nociplastisk (langvarig/kronisk) smarta uppstar nar hjarnan tagit emot
sa manga smartimpulser under en langre tid, att den inte langre kan
forsvara sig. Det leder till att smartnervsystemet skadas eller blir
overkansligt (sensitiserat). En mild smarta kan darfér upplevas som
mycket smartsam. Smartstillande lakemedel ar inte effektivt. Opiater
har inte heller effekt vid langvarig smarta, utan de boér trappas ut for
att minska risken for beroende. Grundbehandlingen ar framst
psykologiska metoder och fysioterapi.

Neurogen smarta uppstar vid nervskador, till exempel efter cancer
eller amputation. En kapad nerv kan fortsatta att skicka smartsignaler
till hjarnan fran en kroppsdel som inte langre finns. Det kallas for
fantomsmarta.
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— Man kan kombinera psykologiska och fysioterapeutiska metoder
med smartstillande medel mot neurogen smarta. Det botar inte, men
kan dampa nervaktiviteten och hjalpa personen att klara av att
aktivera kroppen fysiskt, sadger Ingemar Brunsson.

Behandlingsstrategi for sma barn

Sma barn forstar inte varfor vi utsatter dem for smartsamma
behandlingar. De behdver darfor aldersadekvat information, god
smartlindring, avledning och trygghet. Det ar ocksa viktigt att barnen
far ha sina foraldrar nara.

— Avledningen boér ocksa vara aldersadekvat. Foraldrar vill alltid
barnens basta, men ibland innebéar det att utsatta dem for smarta.
Man ska inte lura barnen genom att till exempel saga att det inte gér
ont, sager Ingemar Brunsson.

Behandling vid akut smarta

For att minska risken for inflammation ska paracetamol eller ibuprofen
ges i tidigt skede. Smartan kan ocksa lindras med TENS (transkutan
elektrisk nervstimulering). Att férebygga sensitisering (forstarkande
mekanism vid smarta) ar viktigt. Darfér behdver smartmedicinering
ibland sattas in fore behandling. For att paverka kognitiva
komponenter ar det ocksa viktigt med trygghet och information, att
barnet vet vad som ska handa.

— Fysioterapi paverkar alla delarna av smartlindringen. Om barnet ar
fysiskt aktivt skickas fler signaler till hjarnan som gor att
smartsignalerna inte tar sa stor plats. Sa ar det atminstone i teorin,
sager Ingemar Brunsson.

Det finns olika satt att mata smarta hos barn som inte sjalva kan
forklara verbalt. Det finns till exempel beteendeskalor som FLACC
(Face Legs Activity Cry Consulability) och CAS/FAS (ju intensivare
rod farg desto storre smarta). Det finns ocksa ansiktsskalor, ett ledset
ansikte signalerar smarta och ett glatt eller neutralt ansikte signalerar
smartfrihet.

— Smartan ar individuell, ett stick i fingret varierar hos alla och vissa
paverkas mer av sadana ingrepp an andra, sager Ingemar Brunsson.

Akut smarta gar att behandla hos alla. Det kréaver dock kunskap och
engagemang.

— Det géller att kunna bedéma smartan genom de olika
smartskalorna. Bade smartan och behandlingen kraver mer
Overvakning. Mitt rad ar att bli val fortrogen med ett fatal preparat som
fungerar bra och kombinera icke-farmakologiska behandlingar med
icke-opiater, och sedan anvanda opiater vid akut smarta, sager
Ingemar Brunsson.
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Behandling vid sicklecellanemi

Smartan vid sicklecellanemi ar nociceptiv och kan utvecklas till att bli
nociplastisk — de akuta smartkriserna kan utvecklas till langvarig
smarta. Den férebyggande smartbehandlingen ar darfor viktig. |
Sverige anvands i huvudsak hydroxyurea (Hydrea) som satts in i tidig
alder.

— | USA finns aven L-glutamin, krizanlizumab och voxelotor som ar
godkanda lakemedel for barn med sicklecellanemi, sager Ingemar
Brunsson.

Den farmakologiska behandlingen bestar i huvudsak av paracetamol,
NSAID och opioider (vid akut smarta).

— | dvrigt bestar grundbehandlingen av vila, varme och vatska. Det ar
ocksa viktigt att om mojligt bota den utldsande orsaken till
smartepisoden. Den kan till exempel bero pa en infektion,
Overanstrangning, kyla eller uttorkning, sager Ingemar Brunsson.

Opioider

| Sverige anvands i huvudsak morfin eller oxikodon vid behandling.
Det tas regelbundet eller vid behov. Vid svar smarta far barnet forst
en uppladdningsdos som bestar av en hogre dos och sedan
underhallningsdoser. Det finns dven pumpar som barnet sjalv kan
reglera genom att trycka pa en knapp nar han eller hon har ont. Det
galler nar barnet ar inlagt pa sjukhus. Opioider kan ge biverkningar
som illamaende, férstoppning och beroende.

— Om opioider beh6vs under en langre tid brukar vi vaxla mellan olika
preparat for att ddmpa biverkningar och minska risken

for toleransutveckling, sager Ingemar Brunsson.

Vid svara smartor kan man fa klonidin eller ketamin om inte
opioiderna racker till.

Ingemar Brunsson tipsar om en video pa Youtube som forklarar

smarta. SOk pa "Att férsta smértan — och vad man ska géra pa 10
minuter’ — youtube.com/watch?v=4HOeYCFnbXc
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Mitt barn har smarta lite har och dar nagra ganger i veckan,
smartstillande hjilper. Det har pagatt linge. Ar det akut eller
kroniskt?

— Det later som att det ar pa vag att bli kronisk smarta. Det ar inte
nagon farlig smarta och det ar inte farligt att réra pa sig. Uppmuntra
barnet att rora pa sig. Sa lange svaga smartstillande hjalper ar
smartan inte kronisk, men risken finns att langvarig smarta ger
kronisk smarta.

Vi uppmuntrar vart barn att sédga till nar det goér ont, men han vill
inte belasta oss nar smartan inte ar kraftig. Kan det vara farligt?
— Forsok alltid att fora en dialog med barnet. Forklara mekanismerna
bakom smarta: lite smarta ar inte farligt, men den ska inte bli
begransande. Det ar bra att saga till nar smartan blir annorlunda an
"vanlig” smarta. Forsok att vagleda och uppmuntra barnet i stallet for
att tycka synd om honom eller henne.

Nar jag behandlades med oxikodon fick jag en kdnsla av att vara
utanfér kroppen, varfér?
— Antagligen péa grund av fér hég dos. Manniskor ar olika kansliga for
opiater och kan fa olika biverkningar. Man boér vara pa sjukhus forsta
gangen man tar oxikodon.

Kan tankar pa tidigare smartkriser framkalla smarta?

— Bra fraga, det gar inte att svara helt sékert pa. Teorin ar att tankar
pa tidigare situationer kan forstarka uppkommen smarta, men jag tror
inte att enbart tankar kan framkalla smarta.
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Oscar lever med smérta

Oscar bytte fran Siklos till Hydrea for ungefar tre ar sedan, vilket har
stabiliserat tillstdndet. Han far ocksa Kavepenin morgon och kvall
samt Alvedon vid behov.

— Hydrea ligger nara maxdosen for hans alder och vikt. Vi paminner
honom om att ta medicinen, sa att han kan tanka pa annat och leva
livet. Peter Priftakis ar var lakare och det kanns bra, sager John.

Nu ar det lange sedan Oscar hade en smartkris. Nagra veckor innan
familjevistelsen drabbades han dock av kraftig smarta under ett par
minuter. D& hjalpte Alvedon och krisen kunde avstyras. Ellie och John
misstanker dock att smartan standigt ar narvarande, men det ar svart
att veta om Oscar verkligen sager till nar smartan ar ohallbar.

— Oscar klagar sallan, han haller det inom sig. Ibland racker det att
titta pa honom for att se att han inte mar bra. Han ar férsiktig nar
vissa rorelser gor for ont men sager inget forran jag fragar, sager
Ellie.

Tvillingarna har en speciell kemi och star varandra nara. Nar
sjukdomen varit plagsam har de anda alltid haft varandra. Féraldrarna
tror att Charlie kdnner av nar Oscar har ont, och blir annu mer
omtanksam och hjalper sin bror extra mycket.

— Charlie har varit battre pa att vara tydlig med sina behov medan
Oscar har svarare for att satta sina egna behov forst. Han hyser stor
omtanke om andra, sager John.
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A K I Iska erfarenhet

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

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

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

Infér en familjevistelse I&ser personalen i barnteamet in medicinsk
information och samtalar ocksa med féraldrar om barnen med
diagnos. De far ocksa information fran barnens skolor och férskolor.
Dérefter utformas veckans aktiviteter med barnen. Aven syskonen far
ett eget program.

— En framgangsfaktor nar man arbetar med barn med sallsynta
diagnoser ar specifik kunskap om diagnosen och barnen. Detta ar
den forsta familjevistelsen fér sicklecellanemi pa Agrenska, och dven
om vi inte har métt barn med diagnosen tidigare har vi erfarenhet av
andra diagnoser med liknande symtom. Ju mer kunskap vi pedagoger
har, desto battre kan vi méta upp individens férutsattningar, sager
Sanna Olsson.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska &r att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hélsa, som ar
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 moéjligheterna att genomféra
olika aktiviteter och for hur delaktig en person kan kanna sig.
Eftersom en funktionsnedsattning ofta ar bestaende, blir de
omgivande faktorerna — och anpassningen av dem — mycket viktiga.

© Agrenska 2022, nr 647 32



Sicklecellanemi

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska &r att skapa
motestillfallen med andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de moétena kan de kdnna en unik gemenskap och utbyta
erfarenheter. Programmet pa Agrenska &r ockséa utformat for att
skapa en miljé dér barn och elever kdnner trygghet och trivsel. Det
g6r man genom att en medarbetare i barnteamet ar huvudansvarig
for familjen och genom att ha barnens férutsattningar, intressen och
behov som utgangspunkt vid utformning av aktiviteter.

Mojligheterna till delaktighet och inflytande 6kar om barnet vet vad
som ska handa och vilka férvantningar han eller hon har pa sig.
Darfér ar personalen lyhord for barnens uttryck och 6nskemal samt
beredda att anpassa sig 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 de aktiviteter som barnen ska goéra
under dagen, sager Sanna Olsson.

Specifika mal for familjevistelsen for sicklecellanemi

Ett viktigt mal under veckan ar att se till varje barns hélsa och ork. Det
gor personalen genom att anpassa schemat pa ett naturligt satt sa att
tid ges till aterhamtning och att fysiska aktiviteter varvas med lugnare.
— Vi anpassar alltid lekar och aktiviteter sa att var och en kan vara
delaktig utifran sin egen férmaga. Vi ar ocksa noga med att folja
rutiner gallande barnens omvardnadsbehov som vatskeintag och
smartlindring, sager Sanna Olsson.

Programmet ar ocksa utformat for att bidra till att stdrka barnens
sjalvkénsla. Genom samtal delas tankar, kanslor och erfarenheter av
diagnosen och dess konsekvenser.

— Vi pratar om kanslor och hur samma kansla kan upplevas pa olika
satt for olika personer, sadger Sanna Olsson.

Skolans stod — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

| skollagen betonas barnens ratt till anpassat stdd. Lagen garanterar
alla elevers ratt att utvecklas sa langt som majligt utifran sina egna
forutsattningar. Rektorer ar skyldiga att utreda om en elev behoéver
sarskilt stod. Om sa ar fallet ska ett atgardsprogram upprattas. | det
ska det tydligt framga vilka malen ar och hur de ska uppnas.

Atgarder som kan bli aktuella &r exempelvis handledning och
fortbildning av personal, anpassning av miljén, kompensatoriska
hjalpmedel, pedagogiskt stdd eller en anpassning av elevgruppen.
Atgarderna — eller beslut om att inte uppréatta ett atgardsprogram —
kan overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka
anpassningar han eller hon sjalv énskar.
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— Skolmiljon ska ge barnet stimulerande upplevelser och
erfarenheter, da kickas den "goda cirkeln” igang. Det innebar
lustfyllda upplevelser som gor barnet intresserat av att ta egna
initiativ, vilket i sin tur gér henne eller honom mer delaktig och aktiv.
Da uppmuntras utvecklingen, sager Sanna Olsson.

Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM (spsm.se) eller
kommunens resursteam kan hjalpa till med radgivning.

Las mer pa Agrenskas webbplats agrenska.se

Fler lanktips:

skolappar.nu — appar kopplat till det centrala innehallet i Lgr 11
mtm.se — myndigheten for tillgangliga medier

mfd.se — myndigheten for delaktighet

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

Tvillingarna alskar skolan

Tiden innan Charlies stamcellstransplantation var kaotisk. Tvillingarna
var knappt i skolan och hade inga mdjligheter att skaffa vanner. Pa
senare tid har de antligen knutit lAngvariga vanskapsrelationer. Under
skoldagen umgas de med egna vanner och har skilda intressen och
aktiviteter. De alskar att vara i skolan och det beror mycket pa
personalens forhallningssatt till sjukdomen.

— Om de fick skulle de stanna och sova dver i skolan, sdger John.

Anda sedan skolstarten har personal- och barngruppen varit stabil.
Personalen hade ingen tidigare erfarenhet av SCD, men tog sig tid att
lara sig om sjukdomen. De forsoker anpassa skoldagarna for
tvillingarna i sa hég grad som mgjligt. Oscar har 20-25 procents
franvaro, men hanger anda med kunskapsmassigt. Skolan har aldrig
varit ifragasattande.

— Det har verkligen betytt mycket for oss. Om vi ringer och sager att
Oscar inte ar sjuk, men att nagot kan vara pa gang, ar de helt med pa
det. Om barnen kanner sig lite hangiga eller trétta uppmarksammar
personalen det och ser till att de far vila, berattar Ellie.
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Syskon till barn med sallsynta halsotillstand behdver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och mojlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar erfarenheter
fran Agrenskas syskonprojekt.

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

— Barn som far ett syskon med en svar sjukdom har ofta blandade
kanslor infor situationen. De kan inte valja bort det som féljer med
diagnosen utan maste hitta satt att forhalla sig till omstandigheterna,
sager Linda Kjellgren Ohman som &r pedagog och arbetar i
Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsattning visar
foljande:

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

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

e Att forsta och fa kunskap tar tid. Man kan behéva prata om
saken kontinuerligt eftersom situationen férandras, precis som
barnets fragor och funderingar.

Man har ocksa sett att syskon maste fa méjlighet att stalla sina egna
fragor angaende systerns eller broderns funktionsnedsattning.

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

Det ar vanligt att syskon bar pa fragor de inte vagar stalla till nagon.
En del ar radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har en
kansla av skuld och tror att de sjalva kan ha orsakat tillstandet.
Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och bekréaftade.
De maste kanna att de ocksa far egen tid med foraldrarna. Den ska
vara avsatt speciellt for dem och inte bara besta av tid som "anda
blev 6ver”. Detsamma géller for foraldrarnas uppmarksamhet.

— Ett barn berattade att hon fatt hdgsta betyg i skolan och att
foraldrarna sa "bravo” nar de fick veta. Men nar hennes sjuke lillebror
larde sig att lyfta en mugg sjalv stélldes det till med tartkalas. Aven
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om flickan forstod varfor det blev sa olika reaktioner kdndes det
orattvist, sager Linda Kjellgren Ohman.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor och behdver svar som ar anpassade efter deras
niva. | nio- till tioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron.
Syskonen bdorjar se konsekvenser och funderar pa hur de ska férklara
for andra.

— Da ar det bra att ha ett gemensamt férhallningssatt i familjen. Det
kan vara att sdga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra att
anvanda egna ord for diagnosen eller smartkriserna. Det ar bra att
familjen skapar ett gemensamt sprak for hur man pratar om
diagnosen, det ar en trygghet att veta hur jag kan svara pa fragor om
mitt syskon som kanns okej, séger Linda Kjellgren Ohman.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvaret for att foraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa Over arftlighet och existentiella fragor som varfoér de
sjalva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det. En del
kanner skuld dver att vara friska. liska och sorg ar andra kanslor som
ar helt normala.

Kunskap, kdnslor och bemastrande

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

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

— Vi pratar med syskonen om att de inte bar nagot ansvar for att
syskonet blivit sjukt och hjalper dem med strategier for hur de ska
hantera fragor fran omgivningen. Nar de aker fran Agrenska ska de
ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer, sager
Linda Kjellgren Ohman.

Under familjevistelsen for sicklecellanemi fick syskonen stalla fragor
till lakaren Peter Priftakis som tidigare forelast for foraldrarna.

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. Huvudbudskapet ar
att det ar viktigt att satta ord pa jobbiga kanslor, och att inte avvisa
dem.
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— Som féralder kan det vara jobbigt att prata om svara kanslor med
sitt barn. Man vill vara vuxen och trygg, och inte belasta barnen.
Barnen kan kanna precis likadant: de vill inte belasta foraldrarna
genom att fa dem att grata eller bli bekymrade. Mitt rad ar att inte
vanta pa det perfekta tillfallet utan prata kort och ofta. Var arlig mot
barnet, var tillganglig och tillbringa tid tillsammans, sager Linda
Kjellgren Ohman.

Ett enkelt tips ar att testa att prata om ett kansligt &mne som dyker
upp pa tv eller i en bok man laser. Linda Kjellgren Ohman ger nagra
boktips:

e Orjan, den héjdradda érnen — Lars Klinting

e Flyg Engelbert! — Lena Arro

e Pricken — Margaret Rey

e Litet syskon: om att vara liten och ha en syster eller bror med

sjukdom eller funktionsnedsattning — Christina Renlund
e Operation-serien av Anna Pella

Beméstrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att utbyta
erfarenheter med andra syskon och att satta ord pa sadant som kan
kallas for "daliga hemligheter”.

— Nar syskonen delar erfarenheter mellan varandra upplever manga
en lattnad, "vad skont att jag inte &r ensam om att kdnna sorg eller
skuld”. Den insikten gor det lattare att hitta satt att hantera svara
kanslor, sager Linda Kjellgren Ohman.

Vad kan gora det lattare att prata? Tips fran tva foraldrar.

e Vanta inte pa det perfekta tillfallet, prata kort och ofta hellre
an langt och sallan.

e Enrak fraga kraver ett rakt svar, sag som det ar och vaga
ocksa saga att ni inte vet hur det blir.

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

e Var tillganglig, kanske genom att ata tillsammans, forsok att
ge barnen egen tid och gor saker tillsammans.

e Satt ord pa din egen berattelse.

Under vistelsen pa Agrenska far syskonen géra en berattelsebok,
som handlar om deras kanslor och tankar om att ha ett syskon med
sicklecellanemi.

— Det ar deras egen bok, som de sjalva valjer om de vill visa for
foraldrarna eller inte. Var tanke ar att boken ska kunna fungera som
ett underlag for bra samtal ihop med féraldrarna, sdger Linda Ohman
Kjellgren.
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Vad séager syskonen?

Manga syskon har tankar om framtiden och hur den ska bli. Nagra
sakra svar kan ingen ge, men ofta ar det battre att fundera
tillsammans med barnen an att inte beréra amnet alls. Det kan vara
bra att satta ord pa tankarna om bade hopp och oro infér framtiden.
Syskonen beskriver ocksa manga positiva aspekter av att ha en bror
eller syster med funktionsnedsattning. De lar sig tidigt att respektera
olika manniskor, att ta ansvar och vara sjalvstandig, kdnna empati
och forstaelse, samt att satta saker i perspektiv.

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

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pa
agrenska.se/syskonkompetens

Pa webbplatsen finns bland annat samtalsverktyg och Iastips. Dar
finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och fragestallningar,
bland annat filmen om Ludwig som har artrogrypos, och hans syskon
Lilly och Leon. "Alskar ni honom mer &n mig?” undrar Lilly nar
storebror far mer uppmarksamhet och hjalp av féraldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/arbetsmaterial/filmer-for-
samtal/alskar-ni-honom-mer-an-mig/

En annan film handlar om Hugo, sex ar, som ar storebror till Abbe,
fyra ar. Abbe har en kromosomavvikelse och ett allvarligt hjartfel, och
i filmen pratar Hugo med sin pappa om hur det kadnns att ha en bror
som ar sjuk.
agrenska.se/syskonkompetens/arbetsmaterial/filmer-for-
samtal/pratmandlar-och-syskonkarlek/
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Oscar och Charlie har tva storebrider

Nar tvillingarna féddes var syskonen Kevin sex ar och William fyra ar.
Broderna borjade ta ansvar redan som sex- eller sjuaringar. De larde
sig att ta hand om hemmet, stada, diska, laga mat och packa
skolvaskan. Foraldrarna har oroat ibland sig dver om den tunga
belastningen inte har varit bra.

— Vi hade egentligen inget val. A andra sidan kan det ses som en
skyddsfaktor infor framtiden, att de klarar sig sjalva, sager John.

— Barnen tycker ju ocksa att detta ar det normala. Om jag ordnar
frukost kommer de och tar éver, "mamma och pappa ska inte fixa min
frukost, jag kan sjalv”, sager Ellie.

John och Ellie tror att William &r den som har hamnat mest i klam.

— En gang hade William basketmatch och vi kunde inte folja med. Jag
fragade om en van kunde skjutsa honom och fick svaret "ar det sa
viktigt?”. Det har varit svart att fa hjalp fér Kevins och Williams skull,
sager John.

Munhalsa och munmotorik

— 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 6vertandlakare Danijela Toft och
logoped Asa Mogren, som arbetar p& Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pé Lilla Amunddn samt
pa Odontologen, Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med
syfte att samla, 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
hdgre livskvalitet for de berérda patientgrupperna och deras anhdriga.
| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
sallsynta halsotillstand inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika funktions-
nedsattningar. Efter godkdnnande fran vardnadshavare gor en
tandlakare och en logoped en 6versiktlig undersdkning och
beddmning av barnens munhalsa och munnens funktioner.
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Observationerna, tillsammans med information som vardnadshavare
lamnat, sammanstalls i en databas, MHC-basen.

Kunskap om séallsynta halsotillstand sprids via MHC-appen, och pa
Mun-H-Centers webbplats: mun-h-center.se

Munhalsa vid sicklecellanemi
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
féorekomma hos personer med sicklecellanemi:
o forsenat tandframbrott och avsaknad av tandanlag
o emaljférandringar
e paverkan pa kakben, munslemhinna och tandkétt — pa grund
av férsamrad cirkulation/syresattning i vavnad
¢ tandinfektion och tandkéttsinflammation — kan trigga smartkris
e osteonekros i kdkben — pa grund av férsamrad cirkulation
e bettavvikelser
e dental erosion — tandslitage pa grund av fratskador
e orofacial smarta — innefattar munnen, tanderna, kdkarna och
ansiktet.

Dental erosion

| mjolktandsbettet &r tandgnissling vanligt forekommande.

Frekventa krékningar (reflux) i kombination med tandgnissling orsakar
snabbt tandslitage. Nar de permanenta tanderna har kommit fram ar
det mojligt att skydda dem mot slitage med en bettskena.

— Det ar viktigt att inte borsta tdnderna direkt efter en krakning da det
paskyndar slitaget. Anvand hellre fluorskdlj, sager Danijela Toft.

Bettavvikelser

Det ar vanligt med olika bettavvikelser hos barn med sicklecellanemi.
— Det ar viktigt att tandldkaren kanner till sjukdomen och behovet av
smartlindring vid tandreglering, sager Danijela Toft.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor fordel om den forebyggande tandvarden ar sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. D& kan man undvika smarta, karies
och infektioner. Att komma igang med goda vanor tidigt ar viktigt. Alla
bor borsta tdnderna med fluoridtandkram tva ganger om dagen.
Tandvarden rekommenderar foraldrar att hjalpa sitt barn med
tandborstningen tills barnet ar motoriskt moget att ta stérre ansvar for
tandborstningen, oftast i 10-12 ars alder. Det finns manga olika typer
av hjalpmedel som kan underlatta munvarden. Goda kostvanor ar
viktigt, tumregeln ar att tdnka pa maltidsfrekvensen, dricka vatten
som torstslackare samt att undvika mat och dryck pa natten.
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— | forsta hand ar det forstas viktigast att sakerstalla barnets tillvaxt
och naringsintag. Det ar ocksa bra att kompensera med en bra
forsvarsfaktor som lite extra fluor, sager Danijela Toft.

Danijela Toft tipsar ocksa om olika hjalpmedel vid tandborstning. Som
att visualisera tid med en tandborste som blinkar eller ett enkelt
timglas. Bildstdd med ett tandborstschema och hjalpmedel for
forstorat grepp, tandborste som borstar alla sidor av tanden samtidigt
(Collis-curve) och munvinkelhallare ar ett par exempel.

— Det ar viktigt att skapa rutiner. En del barn tycker inte om smaken
pa tandkramen eller att det skummar, da finns det alternativ. Extra
fluor i tandkram och fluorskdélj kan vara bra fér manga och att med
viss regelbundenhet goéra en egenkontroll genom infargning av plack
pa tanderna, sager Danijela Toft.

Att tdnka pa:

e Viktigt med tidig kontakt med barntandvardsspecialist och
forstarkt forebyggande tandvard.

e Tandlakaren bor informeras om barnets diagnos, och tand-
och bettutvecklingen maste foljas sarskilt genom kontakt med
tandregleringsspecialist.

o Smartstillande och lokalbedévning bor alltid ges om det finns
risk for att trigga smarta vid tandbehandling.

e Hodg infektionskanslighet gor det extra viktigt med friska tander
och tandkott.

e Positivt med sedering och lustgas for att minska risken for att
utlésa stress vid stoérre tandbehandling — i samrad med lakare.

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

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.

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda barnets kommunikationsférmaga,
sug-, tugg- och svaéljformaga samt oralmotoriska férmaga. Logopeden
kan ocksa ge rad angaende matning och atande, bedéma hur barnet
bast tranar pa att kommunicera samt vid behov ge tips pa
oralmotorisk traning. Syftet med den oralmotoriska traningen kan vara
att minska salivlackage, forbattra tuggférmagan samt vid behov 6ka
eller minska kansligheten i munnen.
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— Det kan i sin tur 6ka mojligheterna att ta hand om tanderna, som ju
ska halla hela livet. Det kan bli lattare att borsta tanderna och att
besdka tandvarden, sager Asa Mogren.

Munmotorik vid sicklecellanemi

De allra flesta barn med SCD har inga stérre munmotoriska
svarigheter utan har en bra munfunktion. Nagot att vara uppmarksam
pa ar stora tonsiller. Tonsillerna kallas ocksa for halsmandlarna och
ar kortlar som sitter pa var sin sida av svalget i hojd med den bakre
delen av tungan. Om de ar forstorade, kan de ha paverkan pa
andningen. Forstorade tonsiller kan vara orsaken till snarkning och
sdmnapné vilket i sin tur leder till dagtrétthet och
koncentrationssvarigheter. Tonsillerna kan opereras bort, helt eller
delvis, och det ar en éron-nasa- och hals-lakare som goér
beddmningen.

— Aven adenoiden, en kortel som sitter bakom nésan, kan ha en
paverkan pa rost, tal och klang om den ar forstorad. Vid symtom ar
det viktigt att utreda vad som ligger bakom besvéren, séger Asa
Mogren.

Som féralder 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 oralmotorisk formaga i

vardagssituationer i skriften "Uppleva med munnen”. Den gar
att bestalla via Mun-H-Centers webbplats: mun-h-center.se
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Samhallets stod

Ann-Louise Jonasson ar kurator vid Drottning Silvias
barnsjukhus i Géteborg. Hon informerar om samhallets
stodfunktioner och insatser for familjer med barn som
har sicklecellanemi.

Pa Drottning Silvias barnsjukhus i Géteborg arbetar kuratorerna med
krissamtal, stéd och vagledning. Ibland behéver familjer nagot
enstaka samtal, ibland behdvs en kontinuerlig kontakt med kuratorn
under en langre period. Med ett sjukt barn i familjen finns manga
stodinsatser att soka vid behov.

— Det ar oftast i samband med stamcellstransplantation som vi traffar
patienter med sicklecellanemi. Da jobbar vi i huvudsak med att stotta
foraldrarna, sdger Ann-Louise Jonasson.

Forsakringskassan

Omvardnadsbidrag finns att soka fér den som har ett barn med
sjukdom eller funktionsnedsattning. Bidraget baseras pa den
omvardnad och tillsyn som barnet behéver utdver det som ar vanligt
for jamnariga barn utan funktionsnedsattning. Omvardnadsbidraget
finns i fyra nivaer och Forsakringskassan beddémer barnets totala
behov av omvardnad och tillsyn efter samtal med féraldrarna. Skatt
ska betalas pa omvardnadsbidraget och pengarna ar
pensionsgrundande. De olika beloppen justeras vid varje arsskifte.

Merkostnadserséttning ar en separat ersattning for kostnader som
beror pa barnets sjukdom eller funktionsnedsattning.
Forsakringskassan beddémer vad som rdknas som merkostnader.
Kostnaderna ska vara direkt kopplade till sjukdomen och de ska
uppga till en viss summa per ar.

Tillfallig féréldrapenning, eller vard av barn (vab), kan ansdkas nar
man stannar hemma fran jobbet eller gar miste om a-kassa for att ta
hand om ett sjukt barn under tolv ars alder. Finns en bestaende
funktionsnedsattning kan man anséka om att fa vab fram till barnets
femtonarsdag. Man kan fa ersattning for hégst 120 dagar per ar. Om
barnet ar allvarligt sjukt kan man fa ersattning fér obegransat antal
dagar fram till barnets artonarsdag. Foérsakringskassan gor en
bedémning och fattar beslut utifran lakarutlatande. Bada foraldrar har
da ratt till ersattning fér samma barn och tid.

— Om bade barnet och eventuella syskon ar sjuka samtidigt kan ni ta
ut vab-dagar for barnet utan SCD for att spara dagar for barnet med
diagnos, sager Ann-Louise Jonasson.
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Bostadsbidrag kan sdkas for laginkomsttagare, vilket kan vara
hjalpsamt om foéraldrarna gar ner i arbetstid och inkomst pa grund av
barnets sjukdom.

Las mer om stdd fran Forsakringskassan pa fk.se

Halso- och sjukvardslagen — HSL

HSL ar en patientlag som starker stallningen for patienter. Den ger
bland annat patienter ratt att valja 6ppenvard i en annan region, till
exempel habilitering eller en specialist. Det ska vara lattare att fa en
ny medicinsk bedémning. Patienten har aven ratt till anpassad
information om sin vard.

— Bildstdd kan félja med i kallelser till barnet som visar vad
vardbesodket kommer besta av, sdger Ann-Louise Jonasson.

Fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen skyldighet
att utse en fast vardkontakt for att sakerstalla patientens behov av
samordning om patienten dnskar det. En fast vardkontakt kan
samordna vardens insatser och féormedla kontakter inom varden. Den
fasta vardkontakten kan vara en lakare eller annan profession inom
varden, som en sjukskoterska eller kurator.

Stod i skolan

Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Skolan ska strava efter att uppvaga skillnader i
elevernas forutsattningar att tillgodogdra sig utbildningen. Skolan ska
ocksa ta hansyn till elevers olika behov. Ett atgardsprogram som
beskriver hur eleven ska klara kunskapsmalen och vilket stdéd som
behdvs ska upprattas. Det ar rektorns ansvar att eleven far sarskilt
stdéd om det behdvs och att ett atgardsprogram upprattas.

— Aven under sjukdomsperioder bér man se dver anpassningar som
kan underlatta barnets skolgang, till exempel sjukhusskola, sager
Ann-Louise Jonasson.

Den som ar missndjd med skolan ska i forsta 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
Socialtjanstlagen — SoL
Enligt socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska eller

andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing fa mojlighet att
delta i samhallets gemenskap och att leva som andra. Den som har
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behov av stdd har alltid ratt att soka en insats hos socialtjansten och
fa ett skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa sjukhuset
kan hjalpa till med ansdkan.

— Kontakta kommunens funktionshandlaggare for radgivning. De har
ansvar att informera om familjens rattigheter och vilket stdd de kan
ansodka om, sager Ann-Louise Jonasson.

SIP — samordnad individuell plan

Om man har behov som inte kan tillgodoses av enbart en huvudman
kan en samordnad individuell plan, SIP, upprattas. Den ska tydliggora
samordning och ansvarsférdelning mellan olika instanser. Kommuner
och regioner ar skyldiga att uppratta en SIP enligt bade
socialtjanstlagen och halso- och sjukvardslagen.

— De ansvariga fran samtliga berérda verksamheter ar skyldiga att
delta i SIP-mdten, sager Ann-Louise Jonasson.

Fonder

Fonder kan sdkas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Man kan till exempel hitta och sdka
fonder pa kommunens och regionens webbplatser.

— Kuratorn kan hjalpa till med att séka vissa fonder och kan aven
skriva ett generellt intyg som skickas med i ansdkan, sager Ann-
Louise Jonasson.

Lanktips

1177.se — 1177 vardguiden

socialstyrelsen.se — kunskapsmyndigheten for vard och omsorg
mfd.se — myndigheten for delaktighet

anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum fér anhoériga (NKA)
vgregion.se/f/habilitering-och-halsal/patient/behandling-i-
grupp/grupper-for-foraldrar-till-barn-och-ungdomar/ — olika
foraldragrupper pa mottagning eller distans
goteborg.se/wps/portal/enhetssidal/lots-for-barn-och-vuxna-med-
funktionsnedsattning — information och vagledning om olika stéd
som finns i samhallet.
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Fragor till Ann-Louise Jonasson

Kan man vabba nar man studerar?

— Da anmaler du vab till CSN, inte Forsakringskassan. Blir det
langvarig vab ar det bra att ansdka om att fa lanen avskrivna for
studietiden du missar.

Vi har ingen familj har, kan vara vanner vabba i stallet?

— Ja, det kallas for att dverlata vab till nagon som avstar fran arbete
och inkomst for att ta hand om barnet. Den som 6verlater vabben
maste da ga till sitt arbete i stallet. Det behdver inte vara familj eller
slaktingar.

Tankar om framtiden

Tidigare stod alltid en resvaska fardigpackad for nasta smartkris. Ena
veckan kunde de ha tur och behdvde bara stanna ett dygn pa
sjukhuset, andra veckor blev de inlagda i flera dygn.

— ldag kanns det sarskilt bra att se Charlie. Han ar jatteglad, det
marker alla som ser honom, sager Ellie.

— Samtidigt tdnker man pa Oscar, aven om det ar mer stabilt an
tidigare sa gar det trogt. Han inte ar helt hundra, det finns en liten
undervikt. Han ater mediciner, men far anda inte upp blodvardet,
sager John.

Oscars tillstand gor att foraldrarna kanner en oro éver hur framtiden
kommer att bli fér honom.

— Vi vet att behandling finns, men risken att d6 finns ju ocksa. Det kan
vara sa att vi har fattat ett undermedvetet beslut om att inte prata sa
mycket om SCD med Oscar. Han vet det grundldggande. Han ar
ocksa pratsam och fragar allt han vill, sager John.
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Ahmed ar vuxen och har sicklecellanemi

— Innan jag fyllde 21 ar hade jag aldrig traffat nagon
med SCD. Det sager ST-lakare Ahmed Al-Djaber som
lever med diagnosen och ar medgrundare till
patientforeningen Kronisk blodsjukdom, KBS.

Ahmed Al-Djaber foddes 1996 i Stockholmsférorten Nacka. Vid tva
ars alder boérjade hans armar och ben svullna upp. Det skulle ta ett
halvar, med tilltagande smarta och flera akutbesok, innan en
barnhematolog slutligen stallde diagnosen SCD.

Uppvaxten och skoltiden pa sjukhus

Ahmed led av manga smartepisoder under barndomen och behévde
mycket vard.

— Som liten tanker man ofta pa om det nagonsin kommer bli battre,
kommer det nagonsin bli annorlunda for mig? Det galler inte bara vid
SCD, utan for alla barn med kroniska sjukdomar.

Skoltiden praglades av hdg franvaro och Ahmed var ofta inlagd pa
sjukhuset. Dar blev sjukhuspedagogerna ett mycket viktigt stod i
undervisningen.

— ldag kan jag se tillbaka pa hur jag i princip ar uppvaxt pa sjukhus.
Det var under den har tiden som drommen om att bli Idkare vacktes.

Aren av motgangar

Ar 2008 fick den dé tolvariga Ahmed en svar smartepisod och
drabbades av acute chest syndrome, ACS. Det utldste flera episoder
efter varandra och de féljande aren var Ahmed nastan konstant sjuk.
Situationen var allvarlig och benmargstransplantation blev aktuellt,
men man fann ingen matchande donator.

— Da kom insikten om att jag inte kommer att bli frisk. Jag behévde
forhalla mig till att sjukdomen ar nagot jag alltid kommer att leva med.

Familjen har alltid varit stottande och en viktig del i hur Ahmed
hanterade sin sjukdom. Nar han blev aldre tog han mer ansvar for
sjukdomen och forsokte sjalv skota sina vardkontakter.

Som barn med kronisk sjukdom har man ofta en kénsla av att man ar
en belastning for familjen.

— Manga barn kanner sahar och darfér uppmanar jag barn och
foraldrar att diskutera detta. Min familj fick mig att forsta att de faktiskt
ville finnas dar for mig, sarskilt nar jag madde som samst.
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Vaga leva

Att ett barn med en svar kronisk sjukdom kan uppna sin drém om att
bli lakare var det inte manga som trodde pa. Ahmed kom till insikten
att sa lange livet pagar ska man gora det absolut basta av det. Men
hur gér man for att vaga leva? Manga patienter upplever en stor
radsla infor att traffa och dela livet med en partner. Ahmed har sjalv
tidigare kant oro och skuld dver att en partner maste ta éver ansvaret
som hans familj haft.

— Det var riktigt laskigt att vaga, men det gick. Idag ar jag 26 ar, har
en partner och mar battre an nagonsin. Férutom medicin hjalper
ocksa karleken till familjen och ens partner mot SCD. Det minskar
stressen och ar viktigt for alla. Var uppmarksamma pa om era barn
visar tillbakadragenhet nar de blir aldre. Prata om det och stoétta dem i
att vaga leva, alska och bli alskade.

Sedan 2019 far Ahmed behandling pa sjukhus en gang i manaden,
via blodtransfusion dar hans gamla blod byts ut mot nytt.
Sjukdomsperioderna ar sallan fler an en gang per ar. Hoppet om att
en dag bli helt frisk finns fortfarande kvar.

— Nu har man bérjat med genmodifiering dar man plockar ut
benmargen, andrar den genetiskt och stoppar in den igen. Da behdévs
ingen donator for att bli frisk, sdger Ahmed.

Ahmed Al-Djabers erfarenheter har lett fram till arbetet som lakare.
Han avslutar med en uppmaning till féraldrarna:
— Tillat era barn att drdomma och ge dem stédet att na sina drébmmar.

Ahmeds lanktips

blodsjukdom.se — patientféreningen Kronisk blodsjukdom
tobiasregistret30.se — det svenska registret for blodstamceller
geblod.nu — information om blodgivning, hitta blodcentral eller
blodbuss i din region.
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Patientforeningen Kronisk blodsjukdom - KBS
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— Ett barn med kronisk sjukdom kan behdva foraldrar
som stannar upp och tar sig tid. Lyssna garna en extra
gang. Det sager Concy Bwomono som ar ordférande i
patientforeningen Kronisk blodsjukdom, KBS.

Patientféreningen Kronisk Blodsjukdom (KBS) féretrader patienter
med de kroniska sjukdomarna sicklecellsjukdom och talassemi. Det
ar en ideell férening som ar religiost och partipolitiskt obunden. KBS
verkar utifran ett patient-och narstaendeperspektiv.

Concy Bwomono har sjalv SCD och vet av erfarenhet hur svart det ar
att gora sig hord och bli férstadd nar man har en sallsynt diagnos.
Hon och Ahmed Al-Djaber startade darfor ar 2015 den ideella
patientforeningen Kronisk blodsjukdom, KBS, for vuxna med SCD
och talassemi. Férenings- och styrelsearbetet utgar fran Stockholm,
men det finns aven lokalféreningar i Géteborg och Malmé. KBS
huvudsakliga funktion ar att synliggéra blodsjukdomarna och ge
patientgruppen en rost i samhallet. Féreningen ger ocksa personer
med diagnos och deras anhdriga forutsattningar att moétas.

— Om inte vi féraldrar arbetar tillsammans far vara barn det annu
svarare. Om vi ar flera kan vi 6ka forstaelsen och kunskapen inom
varden, sager Concy Bwomono.

KBS samarbetade med Lina Stocke och Vendela Hagas for att starta
upp foraldragruppen 2018. Fér Concy Bwomono ar det aven viktigt pa
ett personligt plan att féraldrarna organiserar sig, eftersom hennes
attaadriga dotter har SCD.

— Som féralder med diagnos kan jag saga att foraldrar utan diagnos
till barn med diagnos kommer aldrig fullt ut kunna forsta vad det
innebar att ha SCD, sager Concy Bwomono.

KBS och Blodcancerférbundet driver projektet "Du ar inte ensam”,
och de har en podcast med samma namn. Dar pratar Concy
Bwomono och Hanna Hellstrém om livet med SCD och talassemi.
Den finns dar poddar finns, sok pa "Du ar inte ensam”.

Pa blodsjukdom.se kan man lasa mer om KBS arbete, hitta
informationsmaterial och ansdka om att bli medlem i féreningen.

KBS finns aven pa Facebook och Instagram, sék pa "kronisk
blodsjukdom”.
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Fler lanktips

blodcancerforbundet.se — Sveriges patientorganisation for personer
som drabbats av blodcancer eller annan allvarlig blodsjukdom,
narstaende och personal inom hematologi.

escfederation.eu — European Sickle Cell Federation (ESCF) ar en
paraplyorganisation for organisationer som foretrader patienter med
sicklecellsjukdom i Europa, daribland KBS.

Tobiasregistret — det suenska registret for blodstamceller

Tobiasregistret ar det svenska registret for givare av blodstamceller.
Dar matchas personer som lever med livshotande blodsjukdomar
med donatorer som vill dela med sig av sina blodstamceller. Idag har
Tobiasregistret 6ver 220 000 registrerade donatorer.

Las mer pa tobiaregistret30.se och dela informationen vidare till
andra i din omgivning.

Riksforhundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foraldrar 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 stddinsatser i ratt
tid och utifran behov. Forbundets uppdrag ar att driva politiska fragor
som ror personer med funktionsnedsattning, sprida kunskap om
sallsynta diagnoser och verka fér mer forskning inom omradet.
Personer som lever med sallsynta halsotillstdnd 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 k&nna sig ensam om

© Agrenska 2022, nr 647 50



Sicklecellanemi

man ar den enda i sin hemstad som lever med ett sallsynt
halsotillstand, men tillsammans ar vi starkare, sager Malin Grande,
kanslichef pa Riksférbundet Sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksférbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se

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

| databasen finns utforlig, kvalitetssakrad information om fler an 300
sallsynta halsotillstand. Nya diagnostexter tillkommer varje ar, och
befintliga texter uppdateras regelbundet. Underlagen till texterna
skrivs av medicinska specialister i Sverige. Informationen bearbetas
av redaktorer vid Informationscentrum och faktagranskas av en
sarskild expertgrupp. Berdrda intresseorganisationer ges ocksa
mojlighet att [lamna 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/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-

halsotillstand/

Informationscentrum for sallsynta halsotillstdnd vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 647

Sicklecellanemi, eller sicklecellsjukdom (SCD), ar
en arftlig blodsjukdom. Den ar vanlig i omraden
dar malaria haft sin spridning. SCD ar dock
ovanligt i Sverige och det finns ingen studie 6ver
hur manga personer som har sjukdomen.

SCD orsakas av en genférandring i proteinet
hemoglobin (Hb), som finns i de réda
blodkropparna. Ordet "sickle” (engelska for
"skara”) syftar pa de roéda blodkropparnas
forandrade form som kan liknas vid en manskara.
De fastnar lattare i blodkarlens vaggar, vilket
riskerar att stoppa blodflodet. Det ger upphov till
akuta smartkriser och allvarliga komplikationer.

| dokumentationen kan du bland annat hitta
medicinsk och genetisk information om SCD. Har
ges aven en inblick i hur det ar att leva i en famil;
med ett barn som har diagnosen.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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