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SPIELMEYER-VOGTS SJUKDOM, JNCL,
NEURONAL CEROIDLIPOFUSCINGS,

MUTATION | CLN5-GEN

Agrenska arrangerar varje &r drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det har fallet Spielmeyer-
Vogts sjukdom, Juvenil neuronal ceroidlipofuscinos (JNCL) och
Seninfantil neuronal ceroidlipofuscinos i CLN5- gen. Under vistelsen
far foraldrar, barn med diagnosen och syskon ny kunskap, mojlighet
att utbyta erfarenheter och tréffa andra i liknande situation.

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

Faktainnehéallet frén forelasningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Marianne Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig for allmanheten har varje forela-
sare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva
med sjukdomen beréttar ett fordldrapar om sina erfarenheter. Famil-
jemedlemmarna har i verkligheten andra namn. Dokumentationerna
publiceras dven pa Agrenskas webbsida, www.agrenska.se
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Spielmeyer-Vogts sjukdom

Medicinsk behandling av Spielmeyer-Vogts sjukdom

Spielmeyer-Vogts sjukdom eller som den ocksa heter INCL —
juvenil neuronal ceroidlipofuscinos, ar en fortskridande nerv-
cellssjukdom, som paverkar syn, motorik, tal, sprak och kog-
nition (formagan att forsta och hantera information). Den de-
buterar kring sexarsaldern och ar en av 14 neuronala ceroid-
lipofuscinoser, med lite olika forlopp.

JNCL orsakas av en mutation i genen CLN3 som finns pa den korta
armen av kromosom nummer 16. Det séger professor Niklas Darin
pa Barnneurologen vid Drottning Silvias Barn- och ungdomssjuk-
hus i Goteborg. Han foreldser tillsammans med barnsjukskoterskan
Veronica Huibinette pa Neurologmottagningen vid samma sjukhus.
JNCL tillhor de &rftliga metabola sjukdomarna. Det &r olika inlag-
ringssjukdomar, som orsakas av att proteinerna inte kan brytas ned
i nervcellen.

— En cell innehaller en cellkdrna med gener och kromosomer samt
olika organeller i cellen. Bland annat finns lysosomerna, som ar ett
slags atervinningsstationer som bryter ner komplexa molekyler.
Om inte de fungerar blir det en inlagring i cellen och vavnaden,
som kan orsaka sjukdom, sager Niklas Darin.

Amnen som anhopas i cellerna &r bland annat alderspigmentet,
lipofuscin, och ceroider, det vill saga fetter som harsknar i kroppen.
— Pa grund av dessa inlagringar kallas denna grupp metabola sjuk-
domar for ceroida lipofuscinoser. Man kan se inlagringarna som
sjalvlysande material i ett elektronmikroskop, sager Niklas Darin.
Neuronala ceroidlipofuscinoser, NCL &r en av de vanligaste fort-
skridande hjarnsjukdomarna hos barn.

— Av undergruppen ar det den tredje av dem JNCL, eller Spiel-
meyer-Vogts sjukdom, som &r vanligast i Sverige, sdger Niklas
Darin.

Historia
Sjukdomen beskrevs forsta gangen 1826 av den danske lakaren

Jens Christian Stengel i en rapport om en familj fran Roros i Norge,
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i vilken flera syskon drabbats. Den engelske neurologen och barn-
lakaren Frederick Batten visade pa forandringar i hjarnan hos tva
syskon 1903, och tyskarna Walther Spielmeyer och Heinrich Vogt
upptackte 1905 den form som startar under barnaaren (juvenil
form) och som sedan fatt namn efter dem.

| engelsksprakiga lander kallas sjukdomen Juvenil Battens sjuk-
dom. I Sverige, som var influerat av Tyskland vid den tiden, valde
man att kalla sjukdomen for dess germanska namn, Spielmeyer-
Vogts sjukdom forkortat SV. Férutom den juvenila finns alltsa
flera neuronala ceroidlipofuscinoser bland annat den infantila som
borjar i spadbarnsstadiet, och den seninfantila, som startar lite se-
nare. Darut6ver har varianter upptackts som debuterar i tonaren och
i vuxen alder.

— Numera benamner man sjukdomarna, atminstone i vetenskapliga
sammanhang, efter de olika generna CLN1 till CLN14, sager
Niklas Darin.

Forekomst

JNCL hor till de sallsynta sjukdomarna, som drabbar mellan tva
och tre barn varje ar i Sverige. Sjukdomen férekommer hos fem
barn per en miljon invanare. | Sverige har idag ett 40-tal barn
JNCL.

— Forekomsten for hela gruppen neuronala ceroidlipofuscinoser
beraknas till 1-7 barn per 100 000 personer, sager Niklas Darin.

Orsak

Alla ménniskor har olika varianter och mutationer i sina gener, men
bara en liten del ger upphov till symtom hos béraren. Vid JNCL
orsakas sjukdomen av mutationer i genen CLN3 pa kromosom
nummer 16 (16p12.1), som kodar for proteinet/aggviteamnet batte-
nin. For att bli sjuk kravs en mutation pa bade den genen som
nedarvs fran modern och den genen som nedarvs fran fadern.

— Den vanligaste mutationen ar en deletion som innebar att en bit
av genen saknas. Mutationen gor att proteinet som normalt finns i
lysosomens végg inte fungerar som det ska, sager Niklas Darin.

Diagnos

Orsaken till de fjorton neuronala ceroidlipofuscinoserna kanner
man annu inte till. Vid INCL ar lysosomens funktion stord i manga
olika celler, men det ar framfor allt nervcellerna i hjarnan som far
stor betydelse for personen som har diagnosen. Tidigare har man
gjort ett flertal kliniska undersékningar vid misstankt JNCL, for att
kunna stélla en diagnos. Bland annat kan man se sjalvlysande teck-
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en pa upplagring i cellerna fran en hudbiopsi i ett elektronmikro-
skop. Fettinlagringarna i cellerna kan vid Spielmeyer-Vogts sjuk-
dom &ven ses vid en blodanalys. Karaktéristiska forandringar vid
sjukdomarna kan ocksa ses vid undersékning av nathinnefunktion-
en och synbanorna. Vid en magnetkameraundersokning av lillhjar-
nan och storhjarnan kan lakaren konstatera att de tillbakabildats
och att centrala karnor i hjarnan fatt ett annorlunda signalmaonster.
— Det har dock varit komplicerat att stalla diagnos genom de har
olika metoderna. Nufdrtiden &r det enklare att konstatera neuronala
ceroidlipofuscinoser genetiskt. | och med att generna och mutation-
erna ar kanda har det ocksa visat sig att sjukdomarna &r vanligare
an man tidigare trott, sdger Niklas Darin.

Arftlighet

Arvsmassan, méanniskans gener och arftlighetsanlag, finns i krop-
pens celler i cellkarnan. Varje individ har fatt halften av generna
fran sin mamma och hélften fran sin pappa. | varje cellkarna finns
46 kromosomer, fordelade pa 23 par (en fran varje foralder), som ar
uppbyggda pa DNA-spiraler. Ett par av kromosomerna ar kons-
kromosomer, som bestammer vilket kén individen ska ha, XX for
flicka och XY for pojke. P4 kromosomerna finns de omkring 22
000 gener som behdvs fér ménniskans normala utveckling och
funktion. En gen bestar av fyra nukleotider eller byggstenar. Det ar
A, T, C och G och deras ordningsféljd bestammer hur proteinet ska
byggas upp i cellen. Nér det géller CLN3 sitter den muterade genen
pa den korta armen av kromosom nummer 16. Vid CLNS5 sitter den
muterade genen pa den langa armen av kromosom 13.

— De allra flesta neuronala ceroidlipofuscinoser har samma typ av
arftlighet. De &r autosomalt recessiva, séger Niklas Darin.
Autosomalt recessiv arftlighet betyder att foréldrarna ar friska an-
lagsbérare av en muterad, det vill saga forandrad gen. Sannolikhet-
en blir da 25 procent vid varje graviditet (statistiskt sett) att barnet
far sjukdomen. Halften av barnen till tva anlagsbharande foraldrar
far den muterade genen i enkel uppséattning och blir som foréldrar-
na friska bérare av den muterade genen. I 25 procent av fallen far
barnet inte sjukdomsanlaget fran nagondera foraldern och blir inte
heller barare av den muterade genen.

Det finns bara en form av CLN4 som drvs autosomalt dominant.
Den drabbar enbart vuxna. Dominant arftlighet innebér att det
racker att bara pa en mutation i sin ena gen for att fa sjukdomen.
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Genetisk vagledning

| samband med att diagnosen stélls ska familjen erbjudas genetisk
vagledning, vilket innebar information om sjukdomen och hur den
arvs. Sadan vagledning gar att fa pa universitetssjukhusen i landet.
Da ingar en bedémning av hur sannolikt det ar att paret far fler barn
med samma sjukdom. Personen som soker far ocksa information
om mojligheter till anlagsbarar- och fosterdiagnostik, liksom
preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD) i samband med prov-
rorsbefruktning.

Sjukdomsforlopp
Symtomen dr oftast liknande for olika neuronala ceroidlipofusci-
noser, fast forloppen &r olika. Nar det géller Spielmeyer-Vogts
sjukdom utvecklas barnet normalt fram till fyra- fem ars alder. De
forsta symtomen som uppstar dr en snabb synforlust. Dérefter bor-
jar spraket eller den motoriska funktionen att paverkas. Efter hand
uppmarksammar foraldern inlarningssvarigheter (ndgonstans kring
skolstarten). Barnen far ofta epilepsi, paverkat beteende och moto-
riska svarigheter.
Symtomen upptrader vid olika aldrar for olika barn. Variationen &r
stor.
Detta ar en ungefarlig uppskattning av symtom och i de aldrar de
upptrader:

e snabb synforlust vid 6 ar

e beteendestorning vid 10 ar

o kognitiv stagnation vid 10 ar

e epilepsi, 11- 13 ar

e psykiatriska symtom och sémnrubbningar, 11- 13 ar

e talstorning, 13 ar

e rorelsehinder, 14 ar

e skolios

e paverkan pa hjartat, 14 ar och uppat

e smarta fran leder och senfésten

e paverkan pa mage och néringsintag

| de svaraste fallen &r livslangden forkortad.

Diagnos

I och med synférsdmringen misstanks diagnosen.

— Vid en 6gonundersokning syns en forandring pa nathinnan, en
sorts inlagring. Det &r karakteristiskt och leder till diagnos. Miss-
tanken om JNCL styrks sedan med ett blodprov dér man finner
inlagringar i vita blodkroppar, sa kallad vakuoliserade lymfocyter
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och det bekraftas genom en DNA- analys. Svaret kommer inom en
vecka, séger Niklas Darin.

Behandling

Behandlingen sker pa flera enheter inom varden och inom manga
verksamheter. Det omfattar allt fran 6gonkliniken till habiliteringen
och hemsjukvarden.

Epilepsi ar ett vanligt symtom. PI6tslig sker en urladdning av nerv-
celler i hjarnan. Symtomen beror pa var i hjarnan anfallet startar,
hur det sprids. Diagnosen stalls utifran hur anfallen ser ut.

— Man gor ett EEG, for att se urladdningarna, sager Niklas Darin.
Epilepsi kan lindras med epilepsimedicin som levetiracetam, la-
motrigin, valproat, clonazepam och clobazam.

— Det ar ovanligt att epilepsin forsvinner helt. Enstaka anfall ar
vanligt trots medicinering, séager Niklas Darin.

Psykiska symtom, som angest och oro ar vanligt. Barnet kan bli
aggressivt, fa tvangstankar eller fixeringar. Problem med motori-
ken kan férekomma i sena tondren, med stelhet, inte olikt rorelse-
monstret vid Parkinsons sjukdom.

— Ibland ger centralstimulantia en god effekt mot angest och oro.
SSRI-preparat det vill sdga selektiva serotoninaterupptagshammare,
kan stabilisera humoret och medicin som risperdal eller Abilify kan
ha en lugnande effekt. Ibland kan rérelsehindret periodvis lindras
med Parkinsonmediciner, sédger Niklas Darin.

Sémnsvarigheter, med insomningssvarigheter, uppvaknande och
mardrémmar &r vanligt.

— Bra rutiner vid sanggaendet ar viktigt och det finns lakemedel att
prova. Kedjetacke fungerar ibland bra, séger Niklas Darin.

Hjartat ar ibland paverkat, framst retledningssystemet och regel-
bundna hjartkontroller bor goras fran 14 ars alder.

Med tiden foreligger ocksa risk for svaljningssvarigheter, mat kan
komma upp i matstrupen och ner i lungorna. Det kan behandlas
med fortjockningsmedel sa att det blir lattare att svélja eller mag-
sarsmedicin som skyddar matstrupen. Knapp pa magen for na-
ringsintag, sa kallad PEG (Perkutan Endoskopisk Gastrostomi) kan
bli aktuellt. Det &r ett medicinskt hjalpmedel som anvénds nér intag
av mat och véatska genom munnen inte fungerar. Barnet behdver
ibland medel mot férstoppning. I sena tonaren kan ungdomar med
SV fa svarare att hosta och kan behéva andnings- och hosttréaning.
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Stod

Barnsjukskoterskan Veronica Hibinette arbetar med bland andra
Niklas Darin i ett team pa barnkliniken vid Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus i Goteborg med neurometabola sjukdomar. |
teamet finns ocksa fysioterapeut, arbetsterapeut, psykolog, neu-
ropsykolog och kurator. P4 Sahlgrenska Universitetssjukhuset fol-
jer de tio barn och sju vuxna.

Barnsjukskoterskans roll &r forutom undersékning och mottagning
att samordna och vara ett bollplank i de svara situationerna, hon &r
ocksa en lank till de andra funktionerna i teamet.
— Vi har mycket kontakt med familjen det forsta aret efter diagno-
sen och i slutet av barnets liv. Vissa familjer har jag kontakt med
flera ganger i veckan. Familjerna behover fa prata om sin oro med
nagon. Det skapar mycket angest att fa en fortskridande hjarnsjuk-
dom och det &r svart att se sitt barn tappa formagor, sager hon.

| studier har man sett hur barn mar som har
flerfunktionsnedséttningar. Man vet att de har det psykiskt mycket
tuffare an andra. Att fa ett barn eller fa veta att ett ens barn har en
livslang funktionsnedsattning kan skapa trauma och krisreaktioner.
Det kan ta tid att bearbeta och hitta strategier och férhallningssatt i
den nya livssituationen.
— Problemet med de fortskridande sjukdomarna &r att krisreaktion-
en kan upprepas varje gang ett barn tappar en formaga det har haft
tidigare, séger Veronica Hibinette.

Familjen upplever ofta varden som extremt arbetskravande om den
inte & samordnad.

— Vi forsoker lagga olika undersokningar till ett tillfalle per ar ef-
tersom vi vet att manga barn har svart att forflytta sig. Det tar ocksa
mycket kraft for familjen att aka pa olika sjukhushesok, sager Ve-
ronica Hubinette.

Manga familjer med ett sjukt barn lever ofta under ekonomiskt
pressade situationer.
— Till exempel kan det vara svart att géra karriar i jobbet eller vida-
reutbilda sig om man har ett barn med flerfunktionsnedsattning,
som behdver mycket omsorg vilket gor att man behdver vara borta
fran jobbet ofta. Det ar inte alltid populart hos arbetsgivaren, séager
Veronica Hubinette.

En sak som ocksa ar stressande for familjen &r alla ansokningar
som ska goras for att de ska fa stod fran samhallet. Det har kuratorn
i teamet mojlighet att hjalpa dem med.

Dokumentation nr 566 © Agrenska 2018



Spielmeyer-Vogts sjukdom

— Foréldrarna tycker ofta att det ar frustrerande med anstkningarna
eftersom de da maste fokusera pa allt som &r negativt och inte fun-

gerar, sager Veronica Hubinette.

Barn med svara beteenden kraver mycket.

— Det kan vara svart att hitta alternativa kommunikationsmajlighet-
er och det kravs mycket ork av familjen, sarskilt om barnet inte ser.
Men for barnet ar det mycket viktigt att forsta och bli forstadd. Fru-
strationen minskar nar de kan paverka sin omgivning och kanna sig
delaktiga, sdger VVeronica Hubinette.

Fragor till Niklas Darin och Victoria Hiibinette:

Varfor ar det viktigt att folja skolios?

— Skolios &r en obalans i muskulaturen som paverkar ryggen. En
krokning pa ryggraden riskerar att bli vérre. Det gar att behandla
skolios pa olika satt, med korsett till exempel, i forsta hand. For

krokig ryggrad kan gdra ont och inverka pa andningen.

Hur lange ska man félja skolios?

— Jag tror man ska folja den &ven efter barnet slutat véxa. Ortope-
den utgar kanske fran att en vanlig skolios en sa kallad idiopatisk
skolios. Néar det galler Spielmeyer-Vogts sjukdom kan skolios
framskrida pa ett annorlunda sétt.

Vem ar ansvarig for andningshjalpmedel?

— | de flesta fall habiliteringen. Deras fysioterapeuter visar hur man
tranar sina luftvégar och hur PEP-masken fungerar, men neurolo-
gen skriver ut sjalva PEP-masken. Behovet, att barnet inte har till-
rackligt med kraft att hosta, ser oftast vi pa specialistmottagningen
eller habiliteringen. Det &r bra att borja tidigt att tréna med PEP-
masken.

Forskning vid Spielmeyer-Vogts sjukdom (CLN3)

—Jag har forskat kring genen CLN3, Battens disease,
Spielmeyer-Vogts sjukdom i 25 ar, sager Sara E Mole som &r
professor i molekylar cellbiologi och forskare vid University
College i London.

Sara E Mole arbetar med CLN3 for att forsta sjukdomen och i for-
langningen bota den.

— Det &r som att lagga ett stort pussel utan nagon bild att ga efter,
sdger Sara E Mole.
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Sara E Mole deltar i en internationell forskargrupp som 1995 lyck-
ades upptécka genen CLN3, som orsakar Battens disease, som
sjukdomen kallas i England, eller Spielmeyer-Vogts sjukdom, som
den heter i Sverige.

— Hittills har vi identifierat generna for 14 neuronala ceroidlipo-
fuscinoser. Med modern genteknik gar det fortare an tidigare att
upptéacka nya gener, séger Sara E Mole.

Pa University College i London finns en internationell databas dar
patienter med neuronala ceroidlipofuscinoser registrerar sig. | data-
basen finns 6ver 1400 patienter fran olika lander, med mer &n 450
genforandringar, som har gett upphov till sjukdomen.
Symtombilden och alder att insjukna vid ser olika ut for de har dia-
gnoserna.

— Till exempel har vi kunnat se personer med CLN3 som har for-
mer som paverkar hjartat och andra vuxna personer som har en
lindrigare form, med enbart paverkan pa nathinnan, sager Sara E
Mole.

Genfdérandringen vid neuronala ceroidlipofuscinoser ar lokaliserad
till lysosomen, cellens atervinningsstation, dar molekyler samlas
som cellen inte kan bryta ner. Det stora hindret vid CLN3 bestar i
att det protein som blir felaktigt vid sjukdomen inte finns fritt 16s-
ligt i cellen, som vid vissa andra lipofuscinoser, utan ar inbyggt i
lysosomens végg.

Forskarna studerar nu CLN3 med hjélp av celler i djurmodeller och
celler i jastsvampar. Med jastcellerna har man funnit att CLN3 inte
svarar pa ett normalt satt nar den utsatts for stress, som i det har
fallet kan vara héga temperaturer och for lite naring.

— Formodligen gar det att 6verfora till att CLN3 svarar pa ett an-
norlunda sétt nar ménniskan ar utsatt for stress, sager Sara E Mole.

Fran sjukdom till behandling

Pa laboratorierna tittar forskarna pa uttryck for sjukdomen i hjar-
nan, égonen och i dvriga kroppen. Metoderna de utforskar ar gente-
rapi som anvands till alla former av neuronala ceroidlipofuscinoser.
Samt olika former av enzymbehandlingar, for de sjukdomar som
orsakas av enzymbrist och det géller framforallt CLN2, CLND5,
CLN10 och CLN13. Cellbaserad behandling, da man okar uttrycket
av proteinet som inte fungerar och lakemedelsbaserade behandling-
ar. Nar det géller lakemedel testar forskarna tusentals substanser pa
jastmodell.
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— Hittar vi ndgon substans som fungerar maste vi se om vi far in
ldakemedlet i hjarnan, genom blod-hjérnbarriaren, sager Sara E
Mole.

Sedan 2016 forskas kring genterapi pa tva laboratorier i USA, ett i
Ohio och ett i South Dakota, under ledning av professor Brian Kas-
par pa Centre for Gene Therapy vid Nationwide Children’s Hospi-
tal i Columbus Ohio. Forskningsprojektet kallas for BatCure och
hittills har man anvént mus- och apmodeller. Vid genterapin ersétts
den sjuka CLN3-genen i hjarnan med en frisk gen. Forsknings-
massigt ser det bra ut och nu véntas besked fran FDA, Food and
Drug Administration, Amerikas motsvarighet till L&kemedelsverket
om man kan sétta igang kliniska forsok pa barn, som har CLN3.
Den amerikanska databasen ClinicalTrials.gov samlar information
om Kliniska studier, clinicaltrials.gov, sékord juvenile neuronal
ceroid lipofuscinosis.

Enzymbristbehandling har prévats pa djurmodeller och godkants av
den Europeiska motsvarigheten till Lakemedelsverket EMA och
ges numera (i 6vriga Europa, dnnu inte i Sverige) till patienter som
har CLN2.

— De far en behandling med enzym varannan vecka under en tid
och &r nu stabila i sin sjukdom. Sedan 2017 ar behandlingen god-
kand av FDA, Lakemedelsverket i USA och &ven EMA, den euro-
peiska Lakemedelsverket har godként den, sager Sara E Mole.

Nu gors en ny studie dar man forsoker behandla spadbarnen innan
symtomdebut med enzym och forskarna tror att behandlingsresulta-
ten kommer att bli &nnu béttre.

— Fortfarande finns manga fragor som ska ha svar. Vi vet inte om
enzymet gér in i hela hjarnan. Ogonen eller kroppen i évrigt paver-
kas inte av enzymerna.

Just nu inriktas forskningen inom EU pa behandling av sjukdoms-
grupperna CLN3, CLN6 och CLN?7.

Fragor till Sara E Mole:

Vad ar det officiella malet med BATCure och nar man det?
— Malet var att vi skulle komma framat till klinisk provning och det
har vi gjort.
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| dessa olika studier behandlar man den som redan fatt
diagnosen eller borjar man innan sjukdomen brutit ut?

— Om man utgar fran en musmodell sa far man béasta resultatet om
man behandlar innan sjukdomen brutit ut.

Elsa har Spielmeyer-Vogts sjukdom

Elsa 14 &r kom till Agrenska med mamma Helene, pappa Mats
och brodern Simon 11 ar.

Elsa gick i forskoleklass nar foraldrarna reagerade pa att hon satt sa
nara teven for att kunna se.

— Vi fick en remiss till 6gonkliniken pa sjukhuset och gjorde en
massa undersokningar, sager Helene.

Lakarna konstaterade att det troligen var ett fel pa nathinnan, mer
kunde de inte s&ga. Hon fick glaségon som inte hjalpte och annu
starkare glasdgon nér inte de hjalpte. Elsa fick ocksa forsto-
ringshjalpmedel av olika slag fran Syncentralen, sa att hon skulle
Klara av skolan.

— Synen gick lite fram och tillbaka och var stabil i perioder, sager
Helene.

Elsa hade varit tidig med allt.

— Hon laste tidigt, sdger Mats.

— Vi trodde att hon alltid skulle ha latt for sig i skolan, mycket ef-
tersom vi haft det bada tva, sager Helene.

Men Elsa fick problem. Hon fick svart med matten, gangertabellen
var omojlig att lara sig. Hon véxlade om bokstaver och larde sig
inte klockan. Foraldrarna kampade flera timmar varje kvall med
laxorna. Pedagogerna och rektorn pa skolan kallade till samtal med
foraldrarna. De var oroliga for att hon inte skulle klara de nationella
proven och kanske vore det bra om hon gick om en klass.

Det aret hon skulle fylla tio ar aterupptogs lakarundersoékningarna,
nagot var helt fel.

— Da konstaterade de att nathinnefelet formodligen var nagot gene-
tiskt och Elsa fick gora ett genetiskt test.

Det var en fredag som de fick besked. De hade aterbesok pa sjuk-
huset efter det genetiska testet. Ogonlakaren hade kallat in en neu-
rolog och tillsammans forklarade de att de nu visste att Elsa led av
Spielmeyer-Vogts sjukdom och att hon formodligen skulle bli helt
blind och fa inlarningssvarigheter.

— De sa att vi skulle aterkomma pa mandagen efter helgen och
garna ta med en anhorig och Elsa. Och vi fick inte ga hem och
googla pa det, sade de ocksa, kommer Mats ihag.
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— Den anhdriga skulle ta hand om Elsa det forstod vi. Det var for-
stas for att diagnosen var allvarlig. Det var knackande att hora, sé-
ger Helene.

P& mandagen fick de reda pa att det var en sjukdom som skulle bli
vérre med tiden.

— Det var det som fastnade i det Iaget, inte mycket mera, sager
Mats.

Pa onsdagen var de med om sitt och Elsas forsta natverksmote med
Syncentralen, rektorn och skolskéterskan.

— Da fragade de oss vad Spielmeyer-Vogts sjukdom innebar och vi
visste inte mycket, sdger Helene.

De har fortfarande regelbundna natverksmoten. Det &r ett stort gdng
som bryr sig om hur det gar for Elsa. Numera deltar ocksa en repre-
sentant fran SPSM, specialpedagogiska skolmyndigheten och
manga professioner fran habiliteringen.

Psykiatriska symtom och behandling

Spielmeyer-Vogts sjukdom &ar en neurologisk sjukdom, men
barnen kan ocksa ha psykiska symtom och behdva psykiatrisk
vard.

— Ut6ver akutverksamhet for barn pa BUP, har vi en konsult-
verksambhet, dar vi samarbetar med Neurologen, sager Jessica
Svahn, vardenhetsoverlakare pa BUP-akutenheten vid Drott-
ning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Géteborg.

De psykiatriska symtomen kan yttra sig som en tidig paverkan pa
det auditiva korttidsminnet, det vill séga formagan att minnas det
man hor. Den intellektuella funktionen, det vill séga att man tappar
formagor, stagnerar allteftersom, sa att inlarningsférméagan stannar
av. Vid sex till atta ars alder, lite tidigare hos pojkar, ér “beteende-
storningar” vanliga, de uttrycks i 6kad oro, rastloshet, a&ngest, de-
pression och sémnstdrning.

— Naér barnet kdnner oro kan det ta sig uttryck i ilska och irritation.
Det pagar mycket inom dem som de inte sjalva forstar och kan ta
hand om, séger Jessica Svahn.

Vissa barn blir nedstamda och tappar intresset for sadant de tidigare
tyckte var roligt. Sinnesstamningen kan 6verga i depression. | sam-
band med depressionen tappar barnet ibland aptiten.

— Oro, angest, hagloshet och depression gar att avhjalpa med lake-
medel, s& kallade SSRI-preparat, sa kallad antidepressiv medicin,
till exempel citalopram och sertralin. Manga foraldrar tycker att det
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ar val tidigt att ge barn "lyckopiller” vid sex till atta ars &lder och
det ar sjalvklart nagot vi tar i beaktande. | sista hand ar det forald-
rarna som bestammer om barnet ska ta medicinen eller inte. Men
majligheten finns och studier visar att behandling med antidepres-
siv medicin for barnen som har Spielmeyer-Vogts sjukdom, ger
goda resultat, sdger Jessica Svahn.

Barnen far laga doser som tas i sex till tta manader och darefter
utvérderas behandlingen.

Ibland kan det ocksa behdvas lugnande lakemedel.

— De kan dampa barnet vid oresonlig ilska efter en jobbig dag i
skolan. Om inte det hjélper finns det ocksa neuroleptika att ta i Iag
dos, till exempel Risperidone eller Olanzapine. De lakemedlen gar
att anvénda i perioder nar det &r extra tufft for barnet, sager Jessica
Svahn.

Vissa barn gar upp i vikt av medicinen, darfor tas den enbart under
korta perioder.

Soémnstérningar

Hélften av alla barn och ungdomar med Spielmeyer-Vogts sjukdom
far problem med sémnen. De kan ha svart att somna, vaknar flera
ganger pa natten och har ofta mardrémmar.

— Det kan bero pd att barnet har svart att komma till ro. | tonaren
paverkas dessutom den hormonella rytmen i hjarnan av Spiel-
meyer-Vogts sjukdom, sager Jessica Svahn.

Lakemedlet som kan komma ifraga ar melatonin, som finns natur-
ligt i kroppen, men alltsa inte i tillracklig méangd.

— Vi brukar borja med melatonin eftersom det inte finns nagra bi-
verkningar med den tabletten. Om inte det fungerar finns det star-
kare preparat att ta till. Allt beror pa hur svart det ar med sémnen
for barnet, séger Jessica Svahn.

| vissa fall kan det ocksa behdvas insomningstabletter.

— 1 sa fall gar vi in tillfalligt med insomningstabletter nagra dagar.
Vi &r dock restriktiva med dem eftersom det &r I&tt att bli tillvand,
séger hon.

Dock finns inget preparat som tar bort mardrémmar.

Tvangsmassighet

Det kan vara svart att bryta vissa aktiviteter for barnet.

— Vi ser ganska ofta tvangsmassighet hos barnen. De vill gora
samma sak om och om igen. Vika en troja pa samma sétt, rada upp
leksaker pa ett visst satt. Barnet kanner att det inte klarar av att
bryta det monstret.
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Det kan ocksa upprepa samma fraga om och om igen. Vissa barn
har ekolali, det vill sdga de upprepar det andra séger. Eller sa dgnar
de mycket tid at specialintressen. Barnet har ibland behov av ritua-
ler och rutiner. Saker ska ske pa samma séatt varje dag annars bryter
barnet ihop.

— Om familjen andrar rutiner blir barnet angestfyllt, sager Jessica
Svahn.

SSRI-preparaten, de antidepressiva fungerar mot tvangsmassighet-
en. Bra dr ocksa att anpassa vardagen, halla sig som familj till vissa
rutiner. Se till att barnet med Spielmeyer-Vogts sjukdom, vet vad
som kommer att handa.

— Det underlattar mycket, sager hon.

Barnet kan ha svart med koncentrationen, vara lattirriterat och ha
svart att planera och gora nagot fran start till mal.

De kan vara pratiga, avbryta, har svart att vanta pa sin tur, ha svart
att sitta still.

— Har har jag provat att satta in behandling for adhd och det har
fungerat bra.

Men manga av barnen med JNCL har epilepsi och adhd-medicinen
Okar risken for kramper.

— Naér jag satt in medicinen har jag tillsammans med foréldrarna
forsokt att balansera dosen sa att den fungerar utan att barnet far
kramper.

Psykotiska symtom

Barnet kan fa psykotiska symtom, nar det ar for manga stimuli pa
en gang, eller det har sovit for lite.

Vi har alla ett filter som sorterar intryck. Men den som har haft det
stressigt och dessutom har en underliggande sjukdom, kanske later
for manga intryck komma in.

— Om hjérnan inte mar bra av det kan intrycken bli feltolkade och
personen far hallucinationer. Ofta ar det skrammande saker barnet
ser. Det gar att fa bukt med hallucinationer genom att anvanda neu-
roleptika som Risperidone eller Olanzapine,

— Det ar viktigt att behandla symtom som uppstar vid JINCL nér de
kommer upp, sa att vardagen blir sa bra som mojligt for barnet,
séger Jessica Svahn.

Fragor till Jessica Svahn:

Vet man vad oron beror pa?
— Flera olika komponenter, dels sitter det i hjarna, dels hanger det
ihop med andra symtom till exempel att det ar svart att sortera in-
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tryck. Det kan bli for mycket pa dagarna dven om det ar roliga sa-
ker som hander. Det ar multifaktoriellt, det beror pa bade yttre och
inre saker.

Hur ska man géra med mardrommarna?
— Lugna, bra och positiva avslut av dagen ar bra. Med mycket in-
tryck in i somnen okar risken for mardrommar.

Hur ser du pa neuroleptika. Ska man valja bort nagra?
— Ja de &ldre ska man valja bort. Med dem ¢kar risken for biverk-
ningar som stelhet och svarigheter att réra kéken till exempel.

Hur ska man bara sig at for att ligga lite i framkant med barnets
symtom?

— Vi hoppas fa till en checklista snart Niklas Darin och jag, sa att
foraldrar, pedagoger och varden vet vad som kommer harnast for
barnet och kan vara forberedda.

Hur ska barnen fa mer social interaktion?

— Oavsett om det ar medfott eller man har en hjarnpaverkan ar det
viktigt att veta hur barnet mar. For vissa barn ar det skont att vara
sjalva. Andra hamnar i en situation dar de ar sjalva och inte vill
vara det. De far inte till det socialt. Ar det ndgot som ska behandlas
maste man gora det.

Erfarenheter fran unga vuxna med Spielmeyer-Vogts sjukdom

— Vi ar ett inofficiellt team for vuxna med Spielmeyer-Vogts
sjukdom och foljer sju till atta patienter just nu, sdger Pontus
Wasling, vuxenneurolog och Eva Gustavsson sjukskoterska pa
Neurologenheten vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Go-
teborg.

Det &r stor skillnad mellan hur barn- och vuxensjukvarden ar upp-
byggda. Inom barnsjukvarden tar man ansvar for hela barnet och
alla sjukdomar som det har.

— Inom vuxensjukvarden ar det inte sa. Patienterna ar hos oss for att
de har epilepsi som en del av Spielmeyer-Vogts sjukdom. Om de
har nagon annan sjukdom plus sin grundsjukdom hamnar de hos ett
annat specialistteam. Sedan kan vi alltid vara en sambandscentral
och leda patienten vidare, sager Eva Gustavsson.
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Vuxensjukvarden &r uppdelad efter organ, neurologi har med hjar-
nan att gora, kardiologi handlar om hjartats sjukdomar, reumatologi
ar inflammation och reumatiska sjukdomar och sa vidare. Det kan
darfor vara svart for patienterna att hitta sin hemhorighet i svensk
sjukvard.

— Nagot nationellt center finns &nnu inte nar det galler Spielmeyer-
Vogts sjukdom, men svensk sjukvard haller pa att forandras valdigt
mycket nar det galler sallsynta genetiska sjukdomar. Forhopp-
ningsvis kommer det att bildas, sdger Pontus Wasling.

Hallucinationer

Hallucinationer ar nagot i omgivningen som man hor, ser eller kan-
ner och ar utdver den vanliga verkligheten. Det kan uppenbara sig
nér ett sinnesorgan skadas, framst vid en horsel- eller synskada.
Nér det galler barn med Spielmeyer-Vogts sjukdom kommer hallu-
cinationerna nar synen gradvis blir sémre.

— Néthinnan skadas och syninformationen kommer darfor inte till
synbarken langst bak i hjarnan. Hjarnan har istéllet en egen aktivi-
tet som skapar bilder. Med storsta sannolikhet &r det forklaringen
till hallucinationerna, sager Pontus Wasling.

En “organisk hallucination” kan ocksa féorekomma och det &r nér
det finns en skada pa hjarnvavnaden som orsakar symtom.

— Det kan férekomma lite senare i sjukdomsfoérloppet, sager han.
Till de organiska hallucinationerna hor ocksa de som uppstar vid
schizofreni. Ofta ar det da horselhallucinationer, det vill séga roster
man hor, séger han.

Forutom detta finns taktila hallucinationer, dar k&nselsinnet aktive-
ras. Sémnhallucinationer férekommer vid narkolepsi. De kommer
pa kvallarna mittemellan sémn och vakenhet, under REM-sémnen
nér égonen ror sig och kroppen ar paralyserad. Vid Parkinsons
sjukdom &r det vanligt med lakemedelsrelaterade hallucinationer.

Epilepsi

Det finns tva huvudtyper av epileptiska anfall medfodda eller for-
varvade (vid stroke och tumor till exempel). Anfallen &r primar-
generaliserade, det vill sdga de upptrader éverallt i hjarnan samti-
digt, pa bade hoger och vénster hjarnhalva och varar i ungeféar 90
sekunder.

Det finns fokala anfall, som borjar pa en punkt i hjarnan kanske i
syncentrum och personen far ett synfenomen. Sekundar generali-
sering ar nér det fokala anfallet snabbt sprider sig till hela hjarnan.
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Nar bada hjarnhalvorna ar 6veraktiva kommer ryckningarna i krop-
pen och personen blir medvetslos. Ytterligare anfallstyper &r
myokloni, muskelryckningar och absens, franvaroattacker, da man
inte tappar muskeltonus utan kan sta upp, men blicken blir stel och
personen stirrar rakt fram i fem till tio sekunder. Om anfallet inte
slutar av sig sjalv kallas det for status epileptikus. Da maste man
soka sjukvard och fa intravends behandling.

— Vid CLN3 eller Spielmeyer-Vogts sjukdom &r det oftast en fokal
start av det epileptiska anfallet. Det kan paga i upp till tva minuter
och ibland langre. Ju langre anfallet blir desto mer paverkad och
trott blir personen, séger Pontus Wasling.

Under ett anfall andas man inte och kan darfér bli bla om lapparna.
Efter anfallet fungerar andningen samre ett tag.

— Det ar dock aldrig farligt att inte andas under en period, séger
Pontus Wasling.
Vanlig medicinsk behandling & med Lamotrigin, Keppra, Valproat

samt olika typer av benzodiasepiner (stesolid).
— De flesta har mer an ett preparat, for att de inte klarar sig med
enbart ett, sdger Pontus Wasling.

Fragor till Pontus Wasling och Eva Gustavsson:

Det ar svart att veta nar ett anfall ar slut. Var elev sétter sig upp
nar anfallet ar slut och borjar prata, men ar fortfarande inte
riktigt medveten. Nar vet man att anfallet ar klart?

— Det kan ta lang tid innan personen ér tillbaka helt i medvetande,
fast sjalva anfallet ar Gver. Trottheten kan paga fran fem minuter
till flera timmar.

Min son har flera anfall i veckan, langa anfall och blir valdigt
trott efterat. Hur paverkar det hjarnan?
— Status epileptikus ar farligt for hjarnan men inte vanliga anfall.

Psykologiska aspekter

Néar man som foralder far ett barn med en svar sjukdom gar
man igenom fyra faser, chock, reaktion, bearbetning och nyori-
entering.

— Denna teori stammer inte riktigt for foraldrar till barn med
en allvarlig fortskridande sjukdom eftersom nya faser upp-
kommer hela tiden, sdger Anna Norén, psykolog vid Psykolog-
mottagningen pa Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus.
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Det &r framforallt fordldrar, familj och slakt som Anna Norén tréf-
far.

— Barnen kan jag traffa i borjan nar de far diagnosen och sedan
punktvis under deras uppvéaxt, séger hon.

Kristeorins forsta fas chockfasen varar ett kort tag, sedan kommer
man vidare ganska snabbt.

— Alla manniskor har olika satt att hantera det. En del forsoker halla
det ofattbara ifran sig, nagra blir apatiska. Det gar inte riktigt att
forutsaga hur nagon ska ta det, sager Anna Norén.

Efter chockfasen gar personen in i en reaktionsfas. Det ar da det gar
upp for hen vad som har héant.

— Da reagerar vi som vi brukar. En del fornekar det som har hant
och kan inte ta in det. Andra agerar utat. Alla satt att reagera ar
adekvat, sa lange det inte haller i sig for lange. De allra flesta ham-
nar i en sorgeprocess, séager hon.

Bearbetningsfasen ar nér personen vaknar upp och upptécker att
livet trots allt gar vidare.
— Da tar man tag i saker igen, sager Anna Norén.

Efter det kommer nyorienteringsfasen och da lever man vidare med
det som har hant.

Har man ett barn med en allvarlig fortskridande sjukdom med en
funktionsnedséttning, kan de har faserna upprepas framover i inter-
valler. Nagon har beskrivit det som att man aker pa en flod och det
kommer ett vattenfall, som man virvlar runt i ett tag. Sedan kom-
mer man upp till ytan igen och borjar hitta nagon slags styrning i
livet, ett tag. Sedan borjar det om igen.

Ett foraldrapar ar tva individer med olika erfarenheter och satt att
hantera kriser. De kan reagera pa olika satt och med tidsforskijut-
ningar.

— Det ar séllan man krisar samtidigt och vanligtvis ar en mer pes-
simistisk an den andre, som istéllet kanske soker information och
agerar. Olika foréldrar behdver professionellt stod i olika faser.
Vissa behover det i det akuta skeendet, sen kan det behdvas i olika
situationer senare, sdger Anna Norén.

Familjeperspektiv
Nar barnet far sin diagnos paverkar det hela familjen pa kort och
lang sikt.

Dokumentation nr 566 © Agrenska 2018

23



Spielmeyer-Vogts sjukdom

— Det &r viktigt att professionella som arbetar runt barnet ser hela
familjen som samarbetspartners. Det Okar foréldrars upplevelse av
delaktighet och starker deras kontroll 6ver situationen, sager Anna
Norén.

Nér det blir uppenbart for syskonen att de har ett syskon med en
sjukdom blir det reaktion fran dem. Det &r viktigt att foraldrar far
strategier att hantera syskons kanslor och fragor.

— Det &r latt att glomma bort de andra barnen och det ar ocksa vik-
tigt for professionella att tinka pa att det inte bara ska vara fokus pa
barnet som har sjukdomen, séger hon.

Salutogent forhallningssatt

— Vad ér det som gor att vissa manniskor klarar av aven mycket
svara pafrestningar med halsan i behall?

Anna Norén stéller fragan till ahérarna och svarar sjalv genom att
som ett exempel berédtta om Aaron Antonovsky och det salutogena
forhallningssattet.

— Aaron Antonovsky anser att motstandskraften beror pa var kansla
av sammanhang och i vilken utstréckning vi upplever tillvaron som
meningsfull, begriplig och hanterbar, sager hon.

Begriplighet ar hur vi tanker kring saker som sker. Att inhdmta
information ar en del av det. Da forstar man vad som hander och
vad sjukdomen innebér. Det skapar ordning i kaos.

— Denna kénsla av sammanhang kallas KASAM, enligt Antonov-
sky, sdger Anna Norén.

Copingstrategier

Nar ett barn far en allvarlig sjukdom é&r det en betydande kélla till
stress for foréldrar och dvrig familj.

Copingstrategier eller bemaéstringsstrategier kan definieras, som
olika malinriktade strategier vi anvander oss av i en stressad situat-
ion. Vi kan vara problemfokuserade, emotionsfokuserade eller
undvikande. Vi kan reagera genom att soka information, omvérdera
av situationen eller forneka det som hént.

— Vi behover vara flexibla och anvanda delar fran de olika co-
pingstrategierna. Nar vi copar forsoker vi gora situationen hanter-
bar genom att reglera delar av oss sjalva eller skapa forandring i
den omgivande miljon, sager Anna Norén.
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Riktat foraldrastod

Det finns ingen psykologisk forskning pa Spielmeyer-Vogts sjuk-
dom men det finns studier som har som mal att kartlagga behov och
forbattra stodet till barn med funktionsnedséttningar. | de studierna
har det framkommit att stressrelaterade symtom som oro och ned-
stdimdhet var mycket vanligare bland dem &n bland andra foraldrar.
Maddrarna till barn med funktionsnedsattning visade oftare an fa-
derna symtom pa psykisk ohalsa.

— De tyckte att det var svart att fa en 6verblick och tydlig informat-
ion om st0d och rattigheter, men de var ngjda med enskilda insatser
fran samhéllets sida. Klart var att det var ett stort behov av samord-
naren, “’spindeln i nétet”, sdger Anna Norén.

Skyddsfaktorer

Det visade sig ocksa i studierna att god problemldsningsformaga ar
viktigaste skyddsfaktorn. En positiv livssyn och en tro att det finns
I6sningar pa svarigheter ékar maéjligheten till goda relationer mel-
lan foréldrarna och deras anhériga. Olika copingstrategier och ett
flexibelt anvandande av dem visade sig ocksa vara viktigt for att
behalla halsan hos foraldrar vars barn har en funktionsnedsattning.
Att triffa andra i samma situation som féraldrarna gér p& Agrens-
kas familjeveckor, var ocksa av stort varde.

— Man kande sig starkt i sin formaga att l6sa problem och paverka
beslut, sdger Anna Norén.

Att skapa goda minnen

Vid en sadan har sjukdom &r det viktigt att géra saker som ar ro-
liga, for att skapa en “minnesbank”, med goda saker, for hela famil-
jen.

— Fundera pa det man vill géra. Kanske gora det man tankt gora
langre fram. Det behdver inte vara stora resor utan mindre saker.
Inte vénta med att gora det till senare, sager Anna Norén.

Fragor till Anna Norén:

Hur ska man som foralder lara sig att acceptera situationen?

— Det ar svart att acceptera och ar en del i krisbearbetningen. Ratt
som det ar tdnker man som forélder att man har accepterat det. Se-
dan kommer det andra tider nar man inte kan det. Det gar inte att
saga gor sa har sa kommer du att acceptera det. Det &r som i liknel-
sen med ett vattenfall, ratt som det &r virvlar man ner i vattenfallet
men kommer upp sedan igen. Det blir inte klart inte som ett arr
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man lar sig leva med. Under lang tid kommer man hela tiden till-
baka.

Hur pratar man kring diagnosen?

— Fragan kommer upp tidigt och framforallt géller det vad man ska
saga till barnet sjalvt och kanske ocksa till syskon. Jag brukar ge
foraldrarna radet att svara pa det de fragar om. Ofta vill barnen inte
ha en lang forklaring. Foraldern ska vara har och nu och ge en al-
dersadekvat forklaring.

Livet med Elsa efter diagnosen

Foraldrarna gick tillbaka till arbetet dagen efter att de fatt Elsas
diagnos. De har fortsatt att arbeta hela tiden.

— Man biter ihop och kampar pa, for oss har det funkat att forsoka
ha en vardag, som Mats séger.

— Jobbet var da och &r fortfarande det normala, sager Helene.

De har som foraldrar pratat med en kurator genom Syncentralen
och en psykolog pa sjukhuset, men tycker egentligen inte att det ar
sinnesro de behdver hjalp med.

— Vi skulle vilja ha hjalp med det praktiska. Hur far man hjalp?
Vilka blanketter fyller man i? For tva ar sedan forsokte vi fa en
kontaktperson for Elsa och oss via habiliteringen, men da sa den
person vi traffade dar att hon inte fick hjalpa oss med det. Sa det
blev inget, sager Helene.

— Far vi ett nej fran myndigheter, sa tanker vi att da ar det val s3,
sager Mats.

Elsa har en elevassistent i skolan men ingen extra hjalp hemma,
fast hon skulle behtva det.

Nagon maste alltid vara hemma och ta hand om henne, sa forald-
rarna avloser varandra.

— Innan diagnosen hade vi en bild av att tank nar bada barnen slutar
fritids da kan de vara hemma och vara sjalva tillsammans. Da
kommer de att tycka att det ar roligt och jag kan aka och trana di-
rekt efter jobbet, som jag gjorde forr. Sa blev det inte riktigt.

Lite battre har det blivit. Deras slakt och vanner ar férstaende, och
hjalper till mycket.

| dagarna har de fatt en plats for Elsa pa ett korttidsboende.

— Vi har blivit beviljade 48 timmar i manaden. Elsa har varit dar pa
prov i tre natter, men vi maste ta det véldigt lugnt med henne. Om
hon tvarvagrar gar det inte att vertala henne, sager Mats.
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Spielmeyer-Vogts sjukdom

De har ocksa fatt beviljat ledsagare nagra timmar i veckan.

Det finns inte mycket forskning kring de pedagogiska konse-
kvenserna vid Spielmeyer-Vogts sjukdom.

— Nar vi far en elev provar vi oss fram och forlitar oss pa vart
yrkeskunnande, sager Silke Gunnarsson, specialpedagog pa
resursskolan Frolundaskolan Bracke och Birgitta Mehringer
specialpedagog, som har arbetat pa resursskolan Kannebéacks-
skolan.

Bada specialpedagogerna har haft elever med Speielmeyer- Vogts
sjukdom, som de f6ljt under lang tid. De ar noga med att poangtera
att de aldrig &r ensamma om besluten. Arbetslaget med pedagoger
och assistenter ar med i planeringen och de maste fa mycket tid till
moten kring eleven.

— Pa det sattet skapar vi en samsyn kring elevens behov, sager Silke
Gunnarsson.

Fragor att stilla sig dr ”’Vad betyder det att tappa synen for elevens
sjalvkansla? Vad beror de problemskapande beteendena pa? Kan
det vara smarta eller nagot annat?”

— Vi jobbar lésningsinriktat och med malet att det ska bli en bra
dag for eleven, sager Silke Gunnarsson.

Allt utgar fran elevens individuella férutsattningar.

— Tycker barnet om djur kan man haka upp undervisningen pa det.
Ar det bokstaver som &r intresset, arbetar man med det. Det finns
alltid nagot intresse som gar att fanga upp, sager Silke Gunnarsson.

Birgitta Mehringer beréttar om pojken som hon hade som elev i
skolan. Han var mellan sex och sju ar nar han fick sin diagnos.

— Vi arbetade mycket ihop med foraldrarna, fick stdd och hjalp av
Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM, Syncentralen och
Habiliteringen och vi hade en bra rektor som forstod att vi behdvde
psykologhandledning. Det hade varit for svart att hantera det an-
nars, sager Birgitta Mehringer.

Genom SPSM fick de erfarenhetsutbyte med andra pedagoger och
mojlighet att ga kurser dar arbetslaget bland annat fick hora forald-
rar berdtta om hur det &r att ha ett barn med Spielmeyer-Vogts
sjukdom.
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Fysiska anpassningar

| borjan handlar det mest om synpedagogik.

— Varje sak har sin plats. Saker och ting ska inte ha en ny placering
sa att barnet blir osakert. Det ska se ut pa samma satt i klassrummet
nésta dag.

Barnet ska fa vara kvar i samma klassrum, banken ska finnas pa
samma plats och sa vidare. Varje dag, varje ar om det gar. En led-
fyr &r bra att ha. Det &r en liten sak som piper och som eleven kan
ga efter. Det gor det latt att orientera sig i rummet.

Nar Birgitta Mehringers elev hade svart att se farger gjorde de ett
“farglexikon”.

— Varje féarg hade sitt taktila kanslomaterial. Vi borjade med att
satta upp det pa dorrarna i skolan. Pojkens klassrum var markerat
med lila sammet. Arbetsrummet med svart péls och sa vidare. Han
kunde pa det viset orientera sig i skolan, sager Birgitta Mehringer.

Anpassningarna i lokalerna ska vara pa plats i tid. Toaletterna kan
kanske ha en extra brits eller andra hjalpmedel som till exempel en
Turner, en vridplatta med handtag. Habiliteringen har profession-
ella kunskaper kring det och kan bista skolan. Viktigt &r ocksa att
eleven har mgjlighet att byta position och inte blir stillasittande.

— Undervisningen ska ocksa kunna ske i vilket lage som helst, sager
Silke Gunnarsson.

— Vi inforde en samling dér alla skulle ligga pa mage vilket var bra,
for alla eleverna. De kunde da stracka ut hoftbojaren. Vi lag dar ar
ut och ar in och det var mycket givande, sager Birgitta Mehringer.

Sma klasser gor det ocksa enklare att anpassa undervisningen uti-
fran individuella behov.

Hjarntrotthet

Barnen kan ha hjarntrotthet i perioder och ibland vanférestallning-
ar. Det kan bero pa nedsatta minnesfunktioner.

—Jag har haft god hjalp av att tdnka demens. Nér det har varit som
jobbigast ar det bara att vara med. Vi hjélps at i arbetslaget att
fanga fladdermdss han ser till exempel och sétter dem i en bur. Vi
spelar med och hjalper honom pa det viset, sager Silke Gunnarsson.

Korta arbetspass och vila &r viktigt.
— Ett bra tips ar att kdpa en mysig soffa till klassrummet, rader
Silke Gunnarsson.
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Kravnivan bor anpassas och pedagogen maste alltid ha en plan B.
Om det ena inte fungerar gér man nagot annat istallet.

— En sadan annan sak kan vara att ga en promenad med en kamrat
istallet for att ha lektion, séger Birgitta Mehringer.

Ett barn som tappar synen maste orientera sig mer med horseln och
det taktila. Det staller krav pa att det inte ar for hog ljudniva i klass-
rummet. Ljudsanering &r viktigt.

— Det kan latt bli sa att vi vuxna tar éver ljudrummet, bara genom
att vara flera stycken. Det kan bli manga samtal oss emellan och vi
stor. Det &r bra att tanka pa det, sager Silke Gunnarsson.

— Vi brukar séga en rost i taget i vart arbetslag, sager Birgitta
Mehringer.

Jag-kanslan

Att saga till barnet att det gor nagot bra &r en vég till 6kat sjalvfor-
troende tycker Silke Gunnarsson.

Att anpassa krav-nivan utifran dagsformen &r ett annat rad och att
repetera forenklar.

— Vi bestamde att vi inte skulle skicka hem misslyckanden till
hemmet. Nar hela arbetslaget ser pa barnen med de 6gonen och nar
klassen lagger marke till varandras framsteg, blir det fantastiskt,
séger Birgitta Mehringer.

Hjéalpmedel ska man vara stolt dver.

— Det har ar min ljudfyr ska barnet kénna, jag far visa de andra hur
den fungerar och det hér & min dator som de andra kan anvénda
ibland, tycker Silke Gunnarsson.

Problemskapande beteenden

Nar barnet tappar synen och senare formagan att rora sig skapar det
frustrationer och barnet blir argt pa sig sjalvt och pa livet.

— Nér jag tanker pa den elev jag hade sa var det viktigt med hjalp
och stéd. De andra eleverna hjélpte till att lugna och motivera. Vi
fortsatte sedan med det vi holl pa med och ibland hjalptes vi at i
arbetslaget. Gick det inte att avleda sa hade vi en plan B. Om igen
inga féardiga svar utan forsoka att hitta ratt metod for den personen,
sdger Silke Gunnarsson.

Korta instruktioner hjalper till, gor det, ta upp din hand och sa vi-
dare. Att avleda med Overraskningar ar en metod.

— Tadaaa alla stannar upp och tanker att hon ar ju knapp. Att plots-
ligt hojta till kan avbryta ett raserianfall och sedan atergar klassen
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till arbetet. Det &r ett satt att sdga att vi gor det har tillsammans och
att det ar okey att bryta ihop ibland, sager Silke Gunnarsson.

Schemat &r ett bra stod nar eleven &r upprord.

— Vad star det nu pa schemat? Vad ska vi ha for lektion sedan? Ja-
visst det ar ju matte vi ska ha och sa gar vi fram till schemat som
ocksa finns taktilt. Kanske ger jag honom schemat i handen och
bryter ett beteende, séger Birgitta Mehringer.

Ett vanligt begrepp inom specialpedagogiken ar att tanka lagaffek-
tivt.

— Né&r man &r i affekt, har vérsta utbrottet, lyssnar man inte alls. Det
ar bara att se till att man inte skadar sig sjalv eller andra och att det
gar 6ver. Det dr innan man kan jobba och efter utbrottet. Att lara
sig se de sma tecknen, nu kommer det. Byta plats, sal, personal och
sa vidare, sager Silke Gunnarsson.

Tal och sprak

Att sjunga ihop i klassen och géra muntréning &r mycket roligare
an att gora det sjalv med bara en vuxen. Fonomix gar ut pa att
munnen har olika former beroende pa vilket ljud man séger. A ar
en gapande mun och i &r det leende ljudet och sa vidare.

— Det gor man for att hjalpa lasande och talande elever med las-
och skrivinlarning. Det ar ocksa bra for de har eleverna. Det tranar
alla 250 musklerna i ansiktet och gér man det i grupp blir det roligt,
séger Silke Gunnarsson.

Tecken som stdd och taktila tecken &r metoder som bidrar till 6kad
kommunikation, sérskilt for de vars tal &r begransat.

— Den pojke som var i min klass tranade in tecken som stéd med
sin teckenlarare och fick lara ut tecknen till resten av klassen, séager
Birgitta Mehringer.

— Tecken som stod gor att man pratar lite langsammare och det blir
ett naturligt samtal med bade tecken och ord. Allt tecknade ér till-
godo &ven om man har tal, séger Silke Gunnarsson.

Tips

Munpingis och roliga ljudande sagor &r andra sétt att trana musk-
lerna i ansiktet.

Sarepta &r ett program som &r pedagogiskt upplagt, en talande fo-
tobok. Det finns mojlighet att samla trevliga minnen fran utflykter
med skolan, en helt vanlig helg med familjen och sa vidare. Pro-
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grammet gar att f pa remiss genom Syncentralen och Habilitering-
en som ett personligt hjalpmedel. Det finns kurser pa SPSM- speci-
alpedagogiska skolmyndigheten, som foréldrar, skolpersonal och
personliga assistenter kan ga.

Tassels &r taktila tecken som utgar fran rorelseformagan och tranar
in en kommunikationsstrategi langsiktigt.

Fragor till Silke Gunnarsson och Birgitta Mehringer:

Vad &r det som ar s& annorlunda med de har barnen. Ar det sy-
nen framforallt eller vad?

— F6r mig var det att det inte stannade med synen utan att det &r ett
barn med mycket erfarenheter som tappar synen och dar man vet
att de forlorar mer. Att anpassa larandet till de olika faserna till
exempel nér barnet har ont i kroppen &r utmaningen. | en annan fas
kan det handla om minnet.

— Att hela tiden som pedagog ligga steget fore. Eleverna behdver
hantera smarta, sorg, tappad férmaga och psykiska pafrestningar
som hallucinationer, angest och mardrémmar. Pedagogen maste
darfor anpassa till max utifran individuella forutsattningar.

Hur manga elever brukar det vara i en sarskola?
— Skolverket satter inte upp nagra regler for det. Det ar utifran or-
ganisationen. Det vanliga ar att det a&r emellan tre och tio elever.

Hur far man ett sadant fint team runt sitt barn, nar barnen gar i
vanlig grundskola?
— Jag tanker eldsjalar, rektor och resurser. Man maste ocksa sldppa
alla kognitiva krav.

Nar i skeendet ska vi ta in hjalpmedel som Tassels?
— Sa tidigt som majligt och néar eleven tillater och ar trygg med
fysisk narhet och berdring av samspelspartnern.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet p& Agrenska har en bred kompetens och en stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser. Barnen har under vis-
telsen ett eget anpassat program.

— Genom aktiviteterna vill Agrenska bidra till att starka bar-
nens och ungdomarnas delaktighet och sjalvkansla, och barn-
teamet ar noga med att anpassa innehallet sa att forutsattning-
arna for varje barn att utfora aktiviteterna under veckan blir
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s& bra som mojligt, sager pedagogen Linda Ohman Kjellberg
som forelaser tillsammans med sjukskoterskan Samuel Hol-
gersson, bada ar fran Agrenska och har under flera ar arbetat i
Agrenskas korttidsgrupper, som har flera barn med Spiel-
meyer-Vogts sjukdom.

Barn med Spielmeyer-Vogts sjukdom har olika kombinationer av
symtom i varierande svarighetsgrad.

— Det &r darfor viktigt att alltid se varje individs behov. Med detta
som utgangspunkt har vi utformat programmet fér barnen och ung-
domarna under veckan, sager Linda Ohman Kjellberg.

Innan veckan laser personalen in medicinsk information och doku-
mentationer fran tidigare familjevistelser, samt talar med foraldrar-
na som ska delta i vistelsen. Erfarenheter fran arbetet i Agrenskas
korttidsgrupper &r ett stod. Agrenska tar ocksa in information fran
pedagoger pa barnens skolor. Utifran informationen formas sedan
veckans aktiviteter.

— Barn med Spielmeyer-Vogts sjukdom har inte bara olika symtom,
de varierar 6ver tid mellan olika barn och dessutom &r sjukdomen
fortskridande. Vi tar hansyn till det under veckan de &r har, sager
Samuel Holgersson.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen p& Agrenska ar att barnen
kénner sig delaktiga. Pedagogiken utgar fran ICF, som &r framtaget
av Vérldshalsoorganisationen, WHO. Det &r ett klassifikationsred-
skap dar man beddmer den totala livssituationen for personer med
funktionsnedsattning. Paverkansfaktorer for delaktighet handlar
dels om kroppsliga faktorer, men ocksa om omgivningen.
Pedagogiken utgar framfor allt ifran individen och den samver-
kande miljon runtomkring barnet.

— Vi forsoker se mojligheter istallet for att lata oss begransas.

Allmanna mal

Allmanna mal for alla vistelser &r att skapa en miljo dar barn och
elever kéanner trygghet och trivsel. Ge tillfallen till mdten med
andra barn och elever med samma diagnos och deras syskon. Ge
forutsattningar for delaktighet och inflytande. Vistelsen ska ocksa
bidra till kunskap och insikt om diagnosen och erbjuda anpassade
aktiviteter. Ga till stranden, sitta pa en filt, plocka lite snackor att
sedan gora ramar med, ar ett exempel pa en av de mera lugna akti-
viteterna.
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— Allt vi gor anpassas efter barnens ork och lust, séger Samuel
Holgersson.

Sarskilda mal vid Spielmeyer-Vogts sjukdom

Infor varje familjevistelse upprattas sarskilda mal for veckans akti-
viteter.

— Denna vecka ar unik och blir pa sitt satt utifran de barn och ung-
domar som ar hér, sager Linda Ohman Kjellberg.

Under veckan ar det viktigt att stodja delaktighet och socialt sam-
spel. Det gors genom att ha tydlig struktur och aterkommande akti-
viteter.

Alla grupper har samlingar och de ser ut pa olika satt.

— Nar var grupp med diagnos kommer vet tjejerna var de ska sitta.
De har sina bestdamda platser. P4 bordet har vi ett ljus som vi tander
och schemat ar pa sin bestamda plats. Den forsta dagen har vi olika
namnlekar och tranar vart minne genom att férsoka komma ihag
vad alla heter, sager Linda Ohman Kjellberg.

| gruppen med &ldre barn pratar man om dagarna de ska vara pa
Agrenska och om védret. | grupperna med yngre barn har dagarna
en doft eller en struktur. Onsdag till exempel &r den vita dagen. Det
ska vara tydligt hur manga dagar barnen ska vara p& Agrenska och
nar vistelsen &r dver.

Ge positiv forstarkning, tid och invanta.

— Det ar sa mycket de har att beratta och det ar roligt att lara kanna
varje person. Alla &r bra pa att prata men manga har lite svarare att
invénta varandra. Vi som &r vuxna &r intresserade och vi ska vara
ett stod verbalt och fylla i dar vi tycker att det behdvs, sager Linda
Ohman Kjellberg.

Det ar viktigt att vara lyhord for barnens kanslolage och trotthets-
niva. Stodja kommunikation och tal och forstarka kommunikation
genom alla sinnen

— Vi later barnen kommunicera efter sina egna forutsattningar. Ger
tid invantar och ger bekréftelse. Vi anvéander tal, tecken, bilder,
konkret material och kroppssprak. Personliga hjalpmedel (dator,
surfplatta), kommunikationskartor och talknappar, séger Linda
Ohman Kjellberg.

Att minska konsekvenserna av synnedsattningen. Det gérs genom
att ha en tydlig struktur i miljon, dar var sak har sin plats. Att den
vuxne fortydligar information och det som sker i miljon.
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— Vi syntolkar for barnen och ungdomarna. Vi ar med och talar om
nar nagon gar forbi och berattar vad den heter. Nar vi ror oss ute till
exempel cyklar berattar vi vad vi ser, stannar upp lyssnar och kén-
ner, sager Linda Ohman Kjellberg.

Stimulera olika sinnen. Utnyttja sinnena i de olika aktiviteterna
anvand till exempel ljudspel, bakning, bild & form, skogen och
stranden.

— Vi fick reda pa av foraldrarna att barnen gillar att pyssla, sa vi har
gjort kulmalning tillsammans. Vi har en lada med kulor, ett papper
under kulorna och strukturfarg. Sa for man runt ladan med kulorna
och det blir fracka monster. Det stimulerar balanssinnet, sdger
Samuel Holgersson.

Fin-och grovmotoriken och kroppskannedomen stimuleras genom
aktiviteter i bild och form och genom att vara ute i skogen och pa
stranden. Nagra barn r i sinnenas rum och arbetar med olika data-
spel. Andra framforallt de mindre barnen far hand- och fotbad och
massage av bollar.

— Vi har en lugn avslappningsstund efter lunch och da har de yngre
fatt prova pa massage. Den aldre gruppen lyssnade pa ljudbok. Vi
hade tankt Lasse-Majas detektivbyra men en pappa sa att min dot-
ter lyssnar garna pa Twilight, sager Linda.

De mindre barnen far traffa Kalle varje dag. Det ar en gose-
djurskanin som bor i en vaska. Han kommer varje morgon och pra-
tar lite med barnen. Han ar véldigt blyg de forsta dagarna pa veck-
an, men det gar battre och battre for varje dag. Syftet ar att kaninen
tar Gver lite av barnens egen oro.

— Sista dagen ar Kalle och barnen basta vanner, sager Samuel Hol-
gersson.

Den goda cirkeln

Vistelsen ska ge barnet stimulerande upplevelser och erfarenheter,
for da kickas den ”goda cirkeln” igdng.

— Lustfyllda upplevelser gor barnet intresserat av att ta egna ini-
tiativ, vilket i sin tur gor henne eller honom mer delaktig och aktiv.
Da uppmuntras utvecklingen.

Las mer om vilket material som anvénds pa Agrenskas webbplats:
agrenska.se
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Lanktips:

logopedeniskolan.blogspot.se
skoldatatek.se/verktyg/appar

skolappar.nu
— appar kopplat till det Centrala innehallet i Lgr 11
appstod.se
— samlingsplats for appar som stod
mathforest.com
— lag/mellan valj niva

mfd.se
— myndigheten for delaktighet

hattenforlag.se
— teckendockor, bocker, spel, musik dvd med tecken
ritadetecken.se

— program med tecken, kan laddas ner som app
varsam.se

— hjalpmedel och traning

komikapp.se

— material och inredning

nyponforlag.se

— sprakstimulerande material

abcleksaker.se

—fina, roliga och pedagogiska leksaker

lekolar.se

— forskola och skolmaterial leksaker, pyssel, hjalpmedel
goteborg.se/eldorado

— upplevelsehus, studiebesdk, kurser och utbildningar

Elsa gar i sarskola

Fram till tredje klass hangde Elsa med hjalpligt i vanlig grundskola,
bade vad galler kompisar och amnen. Fran fyran satt hon mest sjalv
och pluggade med en resurs i ett grupprum.

Rektorn véckte fragan om sarskola och foraldrarna var med pa no-
terna.

— Vi hade pratat med andra som hade flyttat sina barn till sarskola
och med Elsa sjalv. Vi var forberedda, séger de.

De fick ta med elevassistenten fran den ena skolan till den andra.
Det var samma resurs som Elsa hade haft i alla ar. Elsa flyttade till
sérskola i sexan.

Det har gatt valdigt bra, tycker foraldrarna, Elsa och familjen trivs
med skolan. Hon har en ny elevassistent nu och gar pa fritidshem i
séarskolan.
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Fysioterapi och arbetsterapi

Insatserna for barn och ungdomar med Spielmeyer-Vogts
sjukdom syftar till att férebygga, lindra och begréansa diagnos-
relaterade komplikationer. Det sager fysioterapeut Anna Lars-
son och arbetsterapeut Ase Pihlqvist, fran Habiliteringen
Frolunda barn- och ungdom i Vastra Frolunda.

Pa habiliteringen i Goteborg och sddra Bohuslan finns kompetens-
team runt Spielmeyer-Vogts sjukdom, ett pa barn-och ungdomssi-
dan och ett pa vuxensidan. Barnen kommer till habiliteringen pa
remiss fran neurologen.

— | borjan behdvs fa insatser fran habiliteringen, allteftersom blir
det fler. En fordel &r att fa tidig kontakt med barnet och familjen.
Familjen far ett natverk och vi kontakt med dem och skolan, inte
minst viktig ar idrottsléraren, sdger Anna Larsson.

Fysioterapeutens och arbetsterapeutens fokus ar barnets fungerande
i vardagen. De tittar pa hur barnet anvander kroppen och pa hur det
gar att underlatta aktiviteter, sa att barnet kanner sig delaktigt. De
ser till barnets miljo och hur den paverkar barnets mojligheter att
rdra sig.

Kroppsfunktionen mats i ledrorlighet och funktionell styrka, hur
barnet reser sig upp fran sittande och fran golvet, hur barnet gar
och star. De ser till koordination av rorelser, hur upprest kroppen &r
och hur barnet forhaller sig till kroppens lodlinje och tyngdpunkt.
Andningsfunktionen kontrolleras och vid behov skrivs remiss till
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus for utprovning av en
andningsmask, en sa kallad PEP-mask.

— Allteftersom far barnet svarare att forflytta sig. Det som varit
enkelt &r inte det langre. Osékerheten &r en kombination av den
samre synen, férsdmrad rums- och kroppsuppfattningen och moto-
rik. Den vuxne, som ska vara ett stod, bor tdnka igenom tilltal och
instruktioner sa att de blir tydliga, séger Anna Larsson.

Om barnet har svart att komma igang med en aktivitet bor vuxna
uppmuntra dem.

— Ge instruktioner verbalt och taktilt. Ska barnet resa sig fran en
stol berdr barnets ben samtidigt som ni uppmanar det att resa sig.
D4 blir det dubbla instruktioner och &r lttare att forst, sager Ase
Pihlqvist.
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| takt med att synen forsamras, forsamras ocksa rums—och kropps-
uppfattningen. Kroppen kan till exempel borja luta at ett hall.

— Den vuxne kan da ga nara pa motsatta sidan for att fa barnet att
g& mer upprétt, sager Ase Pihlquvist.

Det kan ocksa bli svart att halla sig upprétt i sittande stallning. Da
finns anpassningar att skaffa till arbetsstolar och rullstolar som
stodjer balen.

— Barnet kan da fokusera pa aktiviteten istéllet for att lagga energi
pa att uppratthalla balen, sager hon.

Vid introduktion av hjalpmedel bér man hela tiden ligga steget
fore.

— Det blir en balansgang mellan barnets sjalvstandighet och hjalp-
medlet, som ska introduceras. De som kanner barnet bést, familjen
och assistenter, ser till dess behov. Hur ar dagsformen, klarar hen
av att vara sjalvstandig och delta i aktiviteter och forflyttningar
eller behévs mer hjalpmedel och stdd, ar fragor den vuxne bor
stélla sig, sager Ase Pihlqvist.

Nér synen avtar anvands andra sinnen desto mer, horsel, kansel,
lukt och smak. Det ar ocksa nu taktil stimulering, det vill séga ber6-
ring kommer in &n mer.

Arbetsterapeuten kan intyga behov av miljéanpassning i hemmet
och i skolan om behov finns. Exempelvis kan trosklar tas bort, dor-
rar breddas och ramper byggas. Sa smaningom behdéver familjen
kanske stérre ombyggnationer. Da gar det att ansdka om bostads-
anpassning hos kommunen, arbetsterapeuten skriver intyg. Bilan-
passning soks hos Forsakringskassan och da maste ett lakarintyg
bifogas.

24-timmars positionering

For att undvika kontrakturer, (férkortning av muskulaturen som
kan ge forandring i det véxande skelettet), 6ka cirkulationen, mi-
nimera smartan, forhindra trycksar och felstallningar, bor bar-
net/ungdomen ha nagon form av fysisk aktivitet dagligen.

— Muskulaturen forkortas pa den som sitter still i en position och
det blir svarare att ta ut rorlighet, sager Anna Larsson.

Vid aktiviteter ska man félja barnets intressen, det blir roligare da
och helst dgna sig at nagot som barnet/ungdomen kan fortsatta med
over langre tid, som att cykla, simma och promenera.
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— Frén borjan kanske hen cyklar sjalv men i takt med att synen for-
samras finns andra mojligheter, motionscykel, par-cykel och tan-
demcykel till exempel. Att bada i bassang ar bra pa manga sétt,
sager Anna Larsson.

Hjalp till fysisk aktivitet

Rorelsen anpassas utifran barnets/ungdomens fardigheter. Det ger
mycket mer &n bara tréaning. Till exempel tillfalle till samspel,
kommunikation, traning av koncentration och av alla sinnen.

— Att stretcha ar viktigt efter fysisk aktivitet. | borjan stretchar man
kanske sjalv och senare far man hjalp av den vuxne, sager Anna
Larsson.

Andra bra rorelser kan vara:

e att ligga pa magen och stracka ut kroppen.

e stracka benen rakt ut, till exempel sitta i en stol och lagga
upp fotterna pa en fotpall. Da stretchas musklerna pa baksi-
dan av laren.

e stracka ut armarna ordentligt vid av- och pakladning.

e massage ska introduceras tidigt. Ha garna pa ndgon musik
som passar till. Bollmassage, att ligga pa magen nar nagon
masserar kroppen med en boll, tycker de flesta ar skont.

Hjalpmedel

Oftast kontaktar foraldrar eller skolpersonal habiliteringen for att fa
hjalpmedel.

— Behovet styr vilket hjalpmedel som forskrivs och forskrivningen
styrs av regelverk som skiljer sig at mellan olika landsting, sager
Ase Pihlqvist.

Arbetsterapeuten har mojlighet att bland annat skriva ut hjalpmedel
som rullstol, arbetsstol, hygienstol, lyfthjalpmedel, séng och tyngd-
tacken. Fysioterapeuten kan till exempel forskriva traningshjalp-
medel, stahjalpmedel och ganghjalpmedel.

Malet med hjalpmedlet &r att kompensera och trana fardigheter,
vidmakthalla delaktighet och valbefinnande, ge forutsattningar for
lek och aktivitet, minimera felstéllningar och ge en god positioner-
ing.

— Ofta kommer rullstol pa tal nar barnet ska pa langre utflykter med
skolan. Motoriken har kanske blivit sdmre och forflyttningar tar
alltmer energi. Det &r viktigt att energin finns kvar till att utfora
sjalva aktiviteten, sager Ase Pihlqvist.

| borjan far barnet en manuell rullstol och gar senare éver till en
bekvédmare komfortrulistol.
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Forst kartlaggs problemet och behovet. Dérefter provas hjalpmedlet
ut pa Hjalpmedelscentralen och anpassas efter person.

— Ibland kan en specialanpassad rullstol behévas. Da hjélper tekni-
ker pa Hjalpmedelscentralen till. Vi foljer upp hur rullstolen funge-
rar och ser till att den blir utbytt allteftersom barnet véxer, séger
Ase Pihlqvist.

Barnet har ofta problem med sémnen och da kan ett tyngdtacke
underlatta.

— Det bestar av olika material med olika tyngder. Tyngden ska gora
att barnet slappnar av och kommer till ro. FOr en del barn underléat-
tar detta somnen, for andra fungerar det inte alls. Som med alla
hjalpmedel &r det viktigt att ge det tid, sdger Ase Pihlqvist.

Rollator &r det forsta ganghjalpmedlet som blir aktuellt. Andra
hjalpmedel &r gabord med hjul som gar att hoja och sanka och Tur-
ner ett forflyttningshjalpmedel dar personen star pa en vridplatta
och kan forflytta sig mellan tva sittpositioner.

— Det finns manga olika typer av stahjalpmedel och vi gér likadant
med dem som med rullstolar, provar ut pa Hjalpmedelscentralen
och ser vad som passar, sager hon.

Nér det galler ortopedtekniska hjalpmedel skrivs remiss till orto-
pedteknisk avdelning. Sadana hjalpmedel kan till exempel vara
fothylsor, kndortoser eller en korsett, som man har vid skolios, en
felstallning i ryggraden.

Fysio- och arbetsterapeuten pa Habiliteringen Frolunda samarbetar
med familj, skola, assistenter och korttidsverksamhet. De har néat-
verksmoten dar familjen avgor vilka i barnets omgivning som ska
vara med. Ibland &r det habiliteringen ibland skolan som samman-
kallar.

Fragor till Anna Larsson och Ase Pihlqvist:

Varfor far vi inte parcyklar som hjalpmedel. Vem bestammer?
— Reglerna ar olika for olika landsting. Vissa landsting skriver ut
cyklar. Vi i VG-regionen kan fa motomed utskrivet, ett
traningshjalpmedel dar barnet/ungdomen sitter kvar i sin stol och
cyklar med armar eller ben.

Vad ska man gora for 6vningar vid stelhet i lederna?

— Det viktigaste &r att vara i rorelse, stretcha och for att minska risk
for felstaliningar anvanda ortoser. Vi forsoker ha ett samarbete med
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skolan sa att en del traning kan ske dar, det r annars mycket som
ska ske hemma. Det fungerar bra att kunna sta vissa lektioner i
skolan med stahjalpmedel. Da ar barnet inte sa trott heller som man
ar pa senare kvallen. Judo vet jag att det &r manga barn som gor
och att det fungerar. Ridning kan ocksa fungera bra. | vissa
landsting finns ridning som en behandling och pa andra stéllen
réknas det som en fritidsaktivitet.

Hur jobbar man med det sociala samspelet pa Habiliteringen nar
man inte kan vara med pa vanlig gympa och andra sociala
aktiviteter?

— Det finns gruppverksamheter pa habiliteringen till exempel bas-
sangtraning. Information ligger ute pa natet. Att det sociala ofta ar
ett problem for barnen och ungdomarna &r vi medvetna om men det
ligger inte i vart uppdrag. Géteborgs Parasportforbund ar annars ett
bra alternativ, finns liknande avdelningar i resten av landet.

Néstan all fysisk traning sker i sarskolans regi.

— Vi &r lyckligt lottade, sager Helene.

Elsa tranar i varmvattenbassang med en skolpersonal varje vecka.

— Daér gor hon olika 6vningar som fysioterapeuten har satt ihop. De
utvéarderar évningarna nagra ganger per termin. Traning &r en viktig
prioriterad del pa sarskolan. Elsa har nagot varje dag och alltid av-
slappning, séger Helene.

Syskon till barn med funktionsnedsattning behover kunskap,
nagon som lyssnar pa dem och mdjlighet att traffa andra i lik-
nande situation. Det visar forskning pa omradet och erfaren-
heter fran Agrenskas syskonprojekt.

En syskonrelation &r inte lik ndgon annan relation. Den &r ofta li-
vets langsta och innehaller nastan alltid bade positiva och negativa
inslag.

Kan ni som har syskon med ett ord beskriva kanslan i er syskonre-
lation ber pedagogen Astrid Emker fran Agrenska, foraldrar och
personal. Saknad, obeskrivlig kérlek, avundsjuka hors det fran for-
aldrar och personal i publiken.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedséattning kanner ofta
blandade k&nslor infor situationen. De kan inte vélja bort den utan
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maste hitta ett satt att forhalla sig till den, sager Astrid Emker. Stu-
dier av syskon till barn med funktionsnedsattning visar foljande:
Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors/systers dia-
gnos och foréldrarna dverskattar ofta hur mycket de vet om den.
Information &r inte detsamma som kunskap. Ingen vet hur mycket
syskonet forstatt och hur det tolkat informationen om funktionsned-
sattningen och vad den innebar.

Att forsta och skapa kunskap tar tid. Det behovs pratas om saken
kontinuerligt da fragor och funderingar forandras.

— Syskon maste fa mojlighet att stlla sina egna fragor angaende
systerns eller broderns funktionsnedsattning. Det blir l&tt s att all
information gar via foraldrarna, men var erfarenhet visar att det
ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med sina
foraldrar om, sager Astrid Emker.

Det &r vanligt att syskon bar pa fragor de aldrig vagat stalla till na-
gon. En del ar radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har
en kénsla av skuld och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan.

— En 14-arig tvilling till en flicka med cp-skada trodde till exempel
att hon tagit allt syre fran sin syster under graviditeten. Det hade
hon ként skuld éver i manga ar. Och en pojke fragade om hans
harda tag pa innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer,
séger Astrid Emker.

Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och bekréaf-
tade. Genom att involvera syskonen kan man skapa forstaelse och
6ka mojligheterna till problemldsning.

— Det ar viktigt for syskonen att kanna att de ocksa far egen tid med
foraldrarna. Den ska vara avsatt speciellt for dem och inte bara be-
sta av tid som ’blev over’.

Redan i véldigt ung alder ar syskon till barn med funktions-
nedsattning duktiga pa att uppfatta andras behov av hjalp. De har
manga varfor-fragor som behdver svar, och det ar viktigt att be-
mota barnen pa ratt niva.

Efter nioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron an de
haft tidigare. De borjar se konsekvenser och uppméarksammar om-
givningens reaktioner.

— I den aldern kan det kéannas jobbigt att syskonet kanske har ett
avvikande utseende. Barnen noterar blickar och borjar fundera pa
hur de ska forklara for andra. Da &r det bra att ha en gemensam
strategi i familjen angaende hur man forklarar hur situationen ser ut
for barnet som har en funktionsnedséttning. Det kan vara att sdga
namnet pa diagnosen, eller kanske att beskriva det som att syskonet
har *trotta ben’ eller liknande, siger Astrid Emker. Aldre syskon tar
ofta pa sig ansvar for att foraldrarnas ska orka. De funderar ocksa
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over arftlighet och existentiella fragor.

Tre ledord for syskonverksamheten

Under familjevistelserna p& Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgar ifran kunskap, kanslor och bemést-
rande.

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

— Vi beréttar ocksa att de sjalva inte har orsakat funktionsnedsétt-
ningen och hjalper dem med strategier for hur de ska hantera fragor
fran omgivningen. Nar de aker frén Agrenska ska de ha fatt med
sig bra verktyg for att hantera sadana situationer, sager Astrid
Emker.

Kéanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
kanna sig bekvdma med att prata fritt.

— Vi gor olika aktiviteter med barnen och ungdomarna for att bli
sammansvetsade som grupp. Da blir det mycket lattare att prata om
personliga saker. Det ar viktigt att inte avvisa jobbiga ké&nslor utan
att istallet prata om dem och vad de star for, sager Astrid Emker.
Bemastrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att ut-
byta erfarenheter med andra syskon och att satta ord pa sadant som
kan kallas for “daliga hemligheter”.

— Det kan handla om sorg Over att de inte fick en bror eller syster
som kan leka pa samma satt som ens kompisar leker med sina sys-
kon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om det inte gar att
prata om dem blir de ganska tunga att béra.

Manga barn undviker dessutom att prata med féraldrarna om det
som ar jobbigt med syskonet, eftersom de inte vill belasta forald-
rarna med fler tunga saker. Darfor galler det att skapa strategier for
hur de ska prata om det som kanns svart.

Under veckan gor barnen och ungdomarna en beréttelsebok dar de
skriver om sig sjalva, om tillstandet syskonet har och om vad de
kan séga nar andra stéller fragor. En évning som ofta anvands &r
“cirkeln”, dér de ska fylla 1 kdnslor och hur stor andel av en sjdlv
som bestar av gladje, ilska och oro.

— De har 6vningarna blir ofta en bra ingang till fortroliga samtal.
De éldre syskonen anvénder istéllet ’kdnslokort” och andra spel och
évningar som far igang samtal. Det &r vanligt att forsta varvet
handlar om vardagliga saker, efter en stund kommer de in pa det
som handlar om syskonet med diagnos, sager Astrid Emker. Hon
beskriver ocksa manga positiva aspekter for syskon till barn med
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funktionsnedséttning.

— Manga far en storre respekt for andra manniskor. De lar sig tidigt
att ta ansvar, kanna empati och forstaelse. Dessutom namner manga
att det ar harligt att fa ga forbi kon pa Liseberg. Sadana saker kan
spela stor roll i ett barns tillvaro!

Las mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pé syskonkompe-
tens.se

Innan Elsa flyttade till sérskolan gick hon och hennes bror Simon
pa samma skola. De hade fritids ihop ett ar och det var inget Elsas
lillebror tyckte var sarskilt kul.

— Elsa ar utatagerande och det hors var hon &r. Han tyckte att det
var pinsamt, séager Helene.

Nu gar de pa olika fritids och allt &r lugnt. Simon tar ofta med sig
sina kompisar hem och det &r inga problem med att Elsa ocksa ar
hemma. Hemma far hon vara hagljudd.

En gang nar familjen var i Stockholm pa resa och stod pa en buss-
hallplats snubblade en dam pa Elsas kapp. Damen skéllde ut Elsa
och brodern blev ledsen.

— Hon maste val ha sett att Elsa hade kéapp for att hon inte ser, sa
han till foraldrarna nar de stigit pa bussen.

Ibland nér Elsa har sina utbrott mot foraldrarna forsoker Simon ga
emellan och skydda dem. Han séger till Elsa att hon inte far vara
dum.

Elsa och hennes lillebror brakar som syskon gor mest.

— Samtidigt finns de dar for varandra, nér det val géller, sdger Mats.

Information fran Svenska Spielmeyer-Vogt Foreningen, SSVF

Foreningen ar en riksomfattande organisation som vill ge 6kad
forstaelse for barn, unga och vuxna med Spielmeyer-Vogts
sjukdom (juvenil neuronal ceroidlipofuscinos (JNCL) och
CLN3).

— Vi vill stotta foraldrar, syskon och anhdoriga i att knyta bra
kontakter och dela erfarenheter, sager ordférande Christina
Rundstrom.

SSVF startade 2008 efter att ha varit en aktiv foradldragrupp sedan
1984. Den som ar medlem har majlighet att vara med pa lagervis-
telser varje ar i april — maj och dagsutflykter under aret. Forening-
ens finansiering ar delvis baserad pa bidrag delvis pa antalet med-
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lemmar och nya medlemmar halsas darfor valkomna. Medlemskap
kostar 200 kronor per person. | dagsléget finns 158 medlemmar.
Mer information finns pa SSVF.nu

Ta garna kontakt med ordférande Christina Rundstrom pa
tina.rstrom@gmail.com.

Munhalsa och munmotorik

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

Det séger dvertandlakare Marianne Bergius och logoped Asa
Mogren, som arbetar pd Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundon
samt pa Odontologen i Géteborg. Det &r ett nationellt kunskaps-
centrum med syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen
om tandvard, munhalsa och munmotorik hos barn, ungdomar och
vuxna med séllsynta diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra till
ett battre omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhoriga.

| Sverige finns ytterligare tva kompetenscenter for sallsynta dia-
gnoser som rér munhalsa i Umea och i Jonkoping.

MHC-basen
Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser

traffar Mun-H-Center manga personer med sallsynta diagnoser.
Efter godkannande fran foraldrarna gor en tandlakare och en logo-
ped en Oversiktlig undersékning och bedémning av barnens mun-
forhallanden. Observationerna, tillsammans med information som
foraldrarna lamnat, stalls samman i en databas.

Kunskap om sallsynta diagnoser sprids via Mun-H-Centers webb-
plats (www.mun-h-center.se) och via MHC-appen.

Munhalsa vid Spielmeyer-Vogts sjukdom, JNCL
Mun-H-Center har tidigare traffat atta personer, lika manga flickor
som pojkar, i aldrarna 9 till 28 ar, med Spielmeyer-Vogts sjukdom.
Det gar att konstatera att det finns fa vetenskapliga studier om
JNCL och munhalsa.
Vanliga symtom ér:

e tandgnissling
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e vid epileptiska anfall och balanssvarigheter foreligger kad
risk for fallskador

e vissa mediciner som Topimax och Melatonin kan ge
muntorrhet

e tal och tuggsvarigheter ar vanligt

e en del barn har nedsatt salivkontroll

e den motoriska formagan paverkar mojligheterna att utfora
munvard sjalvstandigt

e vissa svarigheter vid tandvardsbesok har rapporterats

Vad har vi sett idag?

— Vi har sett en normal variation av bettférhallanden,
barnen/ungdomarna har fina tander och slemhinnor, de har god
munhygien. Vi har ocksa sett en viss beteendeproblematik, sager
Marianne Bergius.

Epilepsi och tandvard
Paverkan av mediciner kan ge:
e muntorrhet eller 6kad salivation
e illamaende, sura uppstétningar och krakningar
o tandkottsforstoring (gingivahyperplasi)
e nedsatt salivkontroll till foljd av trotthet

Tand- och munvard for barn och ungdomar med sarskilda
behov

Det &r en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa bra att
en god munhdlsa kan bevaras.

— Att komma igang med goda vanor tidigt ar viktigt. Alla bor
anvanda fluortandkram. Tandvarden rekommenderar foréldrar att
hjélpa sina barn med tandborstningen och borsta tva ganger om
dagen, sédger Marianne Bergius.

Nar nya kindtdnder kommer ar det extra noga med tandborstning av
groparna pa tuggytan. De kan ocksa forseglas med plast for att
minska risken att fa hal.

Det finns manga olika typer av hjalpmedel som kan underlatta
munvarden. Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova
ut lampliga hjalpmedel.

Vid arliga undersokningar pa tandklinik &r det viktigt att
tandlakaren far kannedom om barnets aktuella halsa och
medicinering, da det kan paverka salivens kvalitet och ge
muntorrhet med 6kad risk for karies, hal i tanderna, som foljd.
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Kontroll av bettutveckling, kakleder och kdkmuskulatur &r ocksa
viktig att utféra forutom sedvanlig kontroll av munhygien, tandkott
och tander. Ett eller tva aterbesék mellan de ordinarie beséken
rekommenderas for polering och fluorbehandling av tdnderna.
Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn
och ungdomar med sarskilda behov ett anpassat tandvardsomhéan-
dertagande.

Infor det forsta besoket i tandvarden &r det bra att ta kontakt med
personalen. Kanske behover barnet ett forberedande samtal, bild-
stod och tillvanjning? Hitta bilder som stod pa bildstod.se eller
kom-hit.se

Behandling logoped

Barnet kommer till logoped for utredning, traning av tal- sprak och
kommunikation. Men ocksa for kontroll av sug- tugg och svaljfor-
maga och munmotorik. Oftast har barnet kontakt med logoped via
barn- och ungdomshabiliteringen. Logopeden kan bland annat ge
radgivning kring matning och atsvarigheter.

— 1 den har gruppen som vi undersokt idag var det vanligt med tal-
svarigheter, nagra barn/ungdomar hade ocksa &t- och dricksvarig-
heter, sager Asa Mogren.

Talsvarigheter kan vara anatomiska, strukturella, neurogena eller
en blandning av alltihopa.
— Vart arbete kan liknas vid ett detektivarbete, sager Asa Mogren.

Olika typer av talsvarigheter som kan férekomma allmant:

e Forsenad oralmotorisk utveckling ="omogenhet”

e Dyspraxi = Taldyspraxi innebér svarigheter med talplane-
ring och programmering av talrérelserna

e Dysartri = en neurologisk talstorning orsakad av bristande
neurologisk kontroll av talmuskulaturen, férlamning, svag-
het, oférmaga att styra

e Talflytstérningar = Stamning och/ eller skenande tal

Typiska talsvarigheter vid Spielmeyer-Vogts sjukdom:

e Vanligt med paverkan pa tal- och sprakformaga, ofta fran
12-13 ar men det varierar

e Paverkan pa korttidsminnet som paverkar spraket

e Ordmobiliseringssvarigheter

«  Grammatiska svarigheter

« Talflytstorningar

« Taldyspraxi
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Elsas tal ar forsamrat

Samhallets stod

Spielmeyer-Vogts sjukdom

Det &r viktigt att tréna och stimulera barnet/ungdomens tal och
sprak sa mycket som mojligt. Fokusera garna pa hastighet ofta gar
talet alldeles for fort.

— Forsok att fa barnet att dra ner pa tempot. Arbeta ocksa med stra-
tegier for att behalla och utveckla en god kommunikationsformaga,
avslutar Asa Mogren.

Elsa upprepar tal och hoppar 6éver ord.

— Hon pratar valdigt fort och det blir en frustration nar hon marker
att folk inte forstar vad hon sager, sager Mats.

— Hon pratar oavbrutet hela tiden och ibland blir vi valdigt trétta,
séger Helene.

Elsa blir ofta frustrerad och arg. Mats &r bra pa att avleda hennes
ilska, tycker han sjalv.

— Du har lattare att bryta det &n vad jag har, séger Helene.

Elsa kan sdga att jag ar varldens basta mamma och sa vander det
och jag ar inte vatten vard. Det ar inte alltid man forstar orsaken till
hennes utbrott, men i hennes varld finns det en orsak, sager Helene.
Hennes forsta epileptiska anfall fick hon for tva ar sedan. Hon hann
fa tva anfall innan hon fick medicinering med Levetirace-
tam/Keppra. Efter det har hon inte haft fler anfall.

Kurator Ingemar Karlsson, Habiliteringen Frélunda, tar upp
fragor kring olika stodinsatser genom till exempel Lagen om
stod och service for vissa funktionshindrade, LSS och genom
Socialtjanstlagen, SoL.

Ingemar Karlsson visar en schematisk bild pa de “aktdrer” som &r
centrala och som paverkar personer med sallsynta diagnoser i Sve-
rige. Allt ifran Regeringen och departementen till kommuner,
landsting och brukarorganisationer som Riksférbundet séllsynta
diagnoser.

Samhallets dvriga stod utgar fran tva lagar; LSS (Lagen om stod
och service till vissa funktionshindrade) och Socialtjanstlagen,
SoL.
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LSS ger stdd for insatser och sérskild service for personer...

1) ...med utvecklingsstdrning, autism eller autismliknande
tillstand.

2) ...med betydande eller bestaende begavningsmaéssigt funkt-
ionshinder eller hjarnskada i vuxen alder foranledd av yttre
vald eller kroppslig sjukdom

3) ...med andra varaktiga fysiska eller psykiska funktionsned-
sattningar som uppenbart inte beror pa normalt aldrande,
om de ar stora och fororsakar betydande svarigheter i den
dagliga livsforingen och darmed ett omfattande behov av
stod eller service.

Korttidsvistelse / stodfamilj

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

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

Avlosarservice i hemmet

— Den hér insatsen finns for att anhdriga ska fa majlighet till av-
koppling och till att utratta drenden utanfér hemmet, sager Ingemar
Karlsson. Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats
eller som 16sning vid akuta behov. Behovet bedéms individuellt
fran fall till fall.

— Det ar viktigt att tanka pa att avlosarservice kan paverka vardbi-
draget. Man maste komma ihag att meddela Forsakringskassan om
man far nya insatser beviljade, annars kan man bli aterbetalnings-
skyldig, sager Ingemar Karlsson.

Ledsagarservice

En ledsagare hjélper till med kontakter i samhéllet och kan folja
med pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen géller nar
funktionsnedséttningen inte &r alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservice kan
begaras per tillfalle eller som regelbunden insats.
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SoL

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

Stodet soks hos socialsekreterare, LSS-handléggare eller bistands-
handlaggare. Man kan ocksa véanda sig till kurator pa habilitering
eller sjukhus for att fa hjalp med olika stodinsatser.

Anhdorigstod

Enligt Socialtjanstlagen, SoL 5 kap 10 § ska kommunen ocksa er-
bjuda stdd till anhériga. Med anhériga menas en familjemedlem,
(till exempel aldre syskon, morféréldrar eller farforaldrar) eller en
god van till nagon med fysisk och/ eller psykisk funktionsnedsétt-
ning.

Som anhorig ar det mojligt att delta i samtalsgrupper eller individu-
ellt anpassat stod, och att fa tips, rad och hjalp med kontakter. Detta
stdd ska sokas hos kommunens anhdrigkonsult. Denna tjanst kan
heta och se olika ut i olika kommuner.

Vart vander vi 0ss?

Om familjen ar missnéjd med nagot beslut som ber6r barnet i sko-
lan vander man sig i forsta hand till rektorn eller forskolechefen.
Nésta instans ar ansvarig tjansteman eller ndmnd i kommunen. Det
gar ocksa att vanda sig till Skolverket, skolverket.se. Skolverkets
upplysningstjanst har telefon 08- 527 332 00. Skolinspektionen nas
pa, skolinspektionen.se. Beslut dverklagas hos Skolvasendets dver-
klagandendmnd, overklagandenamnden.se.

Bostadsanpassning

Atgarderna ska vara nédvéndiga for att bostaden ska vara dnda-
malsenlig. Ansokan gors hos kommunen. Behovet ska styrkas av
arbetsterapeut, lékare eller annan sakkunnig. Beslutet kan dverkla-
gas. Mer information finns pa boverket.se.

Samordnad individuell plan, SIP
Sedan 2010 galler att hélso- och sjukvarden tillsammans med soci-

altjansten ska ta fram en individuell plan, eller samordnad indivi-
duell plan, SIP. I den ska det sta vilka insatser som behdvs, vilken
huvudman som ansvarar fér dem och vilka nagon annan ska an-
svara for. Patienten eller brukaren ska séga ja till att planen tas
fram.

Las mer pa nfsd.se

Dokumentation nr 566 © Agrenska 2018

49



Personlig assistans
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Tips pa bra hemsidor:

agrenska.se — Agrenska

fk.se - FOrsékringskassan

1177.se — Sjukvardsupplysningen

socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen

skolverket.se — Skolverket

hejaolika.se

do.se — Diskrimineringsombudsmannen
mun-h-center.se — Mun-H-center

notisum.se — Lagar pa natet

kunskapsguiden.se
habilitering.se/funktionshindersguiden/ekonomi/fonder
www.anhoriga.se/ anhorigstod

parasport.gbg.se sport for alla
goteborg.se/lots-for-barn-och-vuxna-med-funktionshinder

For att fa en personlig assistent kravs att man har stora och
varaktiga funktionsnedsattningar och tillhér en av LSS
personkretsar. Det beréttar samordnaren p& Agrenska
assistans Louise Jeltin.

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

For att kommunikation ska anses utgora ett grundlaggande behov
kravs att det behovs en tredje person for att kommunikation ska

vara mojlig. Den tredje personen behdéver ha ingaende kunskaper
om individen, funktionsnedséttningen och séttet att kommunicera.

Tillsyn raknas som ett grundldggande behov bara om personen har
psykisk funktionsnedsattning eller att det kravs ingaende kunskaper
pa grund av personens kommunikationssvarigheter eller utbrott till
exempel.

Foraldraansvar
De grundlaggande behoven raknas som foraldraansvar tills barnet
fyllt nio ar. Darefter raknas de inte som foraldraansvar.
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Kommunikation réknas inte som foréldraansvar efter att barnet fylit
sex ar. Undantag ar kontakt med myndigheter eller sjukvard, da det
galler tills barnet &r nio ar.

— Tillsyn anses av Forsékringskassan helt hora till foraldraansvaret

tills barnet ar fem ar.

Om de grundlaggande behoven uppgar till 20 timmar eller mer per

vecka ansoks assistansersattning fran Forsakringskassan.

Om grundlaggande behov inte uppgar till 20 timmar kan man soka

personlig assistans hos kommunen.

Assistans i skolan
| vissa fall finns skal till att personen har en personlig assistent
aven i skolan. Det géller till exempel:

e i situationer dar personens funktionsnedsattning skapar
sarskilda svarigheter att kommunicera med andra an den
personliga assistenten

e nar det med hansyn till personens héalsotillstand ar viktigt
att den personliga assistenten finns till hands

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

e om funktionsnedsattningen ar sadan att personen behover
tillgang till nagon som har ingdende kunskap om honom
eller henne och halsotillstandet.

Anhdriga som assistenter

Det finns flera skal till att anhériga (foréldrar, syskon, mor- och
farforéaldrar) valjer att bli personliga assistenter. Det kan handla om
ekonomi, integritet, praktiska skal och att det ger en unik mojlighet
att vara ndra barnet.

Hjalp med personlig assistans

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

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

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av in-
formation inom omradet sallsynta diagnoser har Socialstyrel-
sen pa regeringens uppdrag inrattat Nationella Funktionen
Séllsynta Diagnoser, NFSD.

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012
arbetat i enlighet med uppdraget.

NFSDs uppgift ar att:

e Dbidra till 6kad samordning och koordinering av hélso- och
sjukvardens resurser for personer med sallsynta sjukdomar
liksom 6kad samordning med bland annat socialtjanst, fri-
villigorganisationer.

e Dbidra till spridning av kunskap och information till alla de-
lar av halso- och sjukvarden och till an-dra berérda sam-
héllsinstanser samt till patienter och anhdriga.

e Dbidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter
mellan de aktorer som bedriver verksamhet pa omradet.

e identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och
information med andra l&nder och internationella organisat-
ioner.

NFSD drivs av Agrenska, ett nationellt kompetenscenter med hel-
hetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med funktionsned-
séttning, deras familjer samt professionella som de méter.

Mer om NFSD verksamhet kan du lasa pa http://www.nfsd.se

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser vid Sahlgrenska Aka-
demin, Goteborgs Universitet ansvarar for arbetet med Socialsty-
relsens kunskapsdatabas. Det &r en nationell resurs for alla som
soker information om ovanliga diagnoser.

Ovanliga diagnoser/sjukdomar &r i stor utstrackning ocksa okanda
sjukdomar. Behovet av kunskap ar darfor stort. Informationscent-
rum gor kontinuerligt uppdateringar av kunskapsléget tillsammans
med ledande specialister och handikapporganisationer och patient-
foreningar.

| databasen finns narmare 300 ovanliga diagnoser och nya till-
kommer hela tiden. Via webbadressen
www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser och i broschyrer skrivs
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en informationstext om varje diagnos som beskriver bland annat
dess forekomst, behandling och forskning. Den som behéver flera
broschyrer, for att till exempel dela ut till forskole- eller skolperso-
nal kan bestélla det kostnadsfritt via ett mail till ovanligadiagno-
ser@gu.se

Elsa och familjen idag

Idag ser Elsa bara ljus och moérker. Hon sager att hon blir blandad
av ljuset. Elsa har en kapp fran Syncentralen, som hon inte tycker
om att anvéanda.

— Fran borjan var hon positiv till kippen men hon har inte riktigt
lart sig tekniken. I skolan, hemma, hos mormor och farmor hittar
hon for det mesta sjalv.Vi eller elevassistenten maste alltid vara
med henne nér hon ar pa okand mark. Vi tar med kappen pa
offentliga platser, for att visa andra att hon inte ser. Folk viker ju
undan, sager Mats.

Elsa far allt svarare med talet och blir inte forstadd. Hon far traning
av logopeden i skolan. Hemma pratar hon mycket och tar latt Gver
samtalet.

— Elsa pratar pa sa att ingen annan far mojlighet att saga nagot, vi
har funderat pa att introducera en dggklocka och bestamma tid for
var och en att prata. Matsituationen da vi traffas alla har borjat bli
valdigt jobbig séager Mats.

— Simon blir tyst och gar darifran sa snabbt han kan, sager Helene.
Vad ér bra nu?

— Att vardagen fungerar trots allt, séger Helene.

Hur ser ni pa framtiden?

— Vi har séllan tid att sitta ner och prata om sadant, skulle behéva
mer tid for det. Men jag tror att vi lever mycket har och nu. Men
det ar klart lite tanker vi pa hur det ska bli. Nar lakaren sa att hon
skulle bli blind tankte vi att det gar ju inte. Det klarar vi inte. Nu ar
hon blind och det gar ju och det & minsta bekymret nu, séger Mats.
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sSpielmeyer-
“0!]!8 Si“kdﬂm, neuronal

ceroidlipofuscinos, mutation i GLNS-gen

En sammanfattning av dokumentation nr 566

JNCL é&r en fortskridande sjukdom som paverkar syn,
motorik, tal, sprak och kognition. I Sverige kallas
sjukdomen ofta for Spielmeyer-Vogts sjukdom. Orsaken &r
en mutation, det vill sdga en skada, pa genen CLN3 pa
kromosom nummer 16.

Varije ar insjuknar tva till tre barn i JINCL, som arvs
autosomalt recessivt och det betyder att barnet far
sjukdomen om bada foraldrarna ar béarare av den muterade
genen.

Sjukdomen forekommer hos fem barn per en miljon
invanare.

Ett 40-tal personer har JNCL idag i Sverige.

En stor del av behandlingen inriktas pa att kompensera for
funktionsnedséttningar och stimulera de som har
sjukdomen, sa att de far ett s bra liv som

mojligt.

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser
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