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Spinal muskelatrofi

SPINAL MUSKELATROFI

Agrenska arrangerar varje ar 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 spinal muskelatrofi,
SMA. Under vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och syskon ny
kunskap, mojlighet att utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande

situation.

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

och fritidsaktiviteter.

Faktainnehéllet fran forelasningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Pia Vingros, Agrenska. Innan
informationen blir tillganglig for allménheten har varje forelasare
sakgranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva med
sjukdomen eller syndromet beréttar en familj om sina erfarenheter.
Familjedeltagarna har i verkligheten andra namn. Dokumentationerna

finns som pdf p& Agrenskas webbplats, agrenska.se.
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Spinal muskelatrofi

Klinisk bild vid spinal muskelatrofi

SMA ir en sjukdom med olika svarighetsgrad, siger Eva
Kimber, overlikare och barnneurolog vid
Regionhabiliteringen, Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goteborg.

Spinal muskelatrofi, SMA, dr en édrftlig sjukdom dér motoriska
nerveeller i ryggmérgens framhorn bryts ner. Nedbrytningen leder
till muskelsvaghet och muskelfortvining (atrofi).

Forekomst

SMA indelas 1 typ I- IV. Varje ér insjuknar fyra till sex barn per
100 000 fodda i den svéraste och vanligaste formen av SMA; typ
I. Den kallas ocksa Werdnig-Hoffmans sjukdom.

SMA typ II och III finns sannolikt hos vardera tvé till tre personer
per 100 000. SMA II forekommer nagot oftare hos pojkar dn
flickor.

SMA IV ger symtom f{orst i vuxenalder. Det finns ocksa en
mycket svar medfodd form, SMA 0, som ocksa dr mycket
ovanlig.

Orsak

SMA orsakas av en mutation i genen SMN1. Det leder till brist av
ett protein, som behdvs for de motoriska cellernas formaga att
skicka signaler vidare fran centrala nervsystemet ut till
musklerna.

— SMA ir inte en muskelsjukdom, utan en sjukdom i ryggmargens
framhornsceller, sdger Eva Kimber.

Vid klassisk SMA finns en deletion, avsaknad av en del i SMN1-
genen. Antalet kopior i SMN2-genen har visat sig vara
betydelsefull f6r sjukdomens svarighetsgrad. (Mer 1 avsnittet om
genetik)

Arftlighet

SMA ér den nést vanligaste av de autosomalt recessivt drftliga
sjukdomarna hos barn, bara cystisk fibros ar vanligare. Vid
autosomalt recessiv drftlighet dr badda fordldrarna friska bérare av
en fordndrad gen.
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Spinal muskelatrofi

Diagnostik

Diagnosen stills med hjilp av sjukdomshistoria, klinisk
undersokning och genetisk utredning med DNA-analys.

— Vanligtvis racker det med klinisk undersdkning och genetisk
analys. Om det dr svart att stdlla diagnos, kan undersdkning av
nervledningshastigheten, undersokning av muskel med
elektromyografi, EMG och eventuellt en muskelbiopsi goras for
att utesluta andra sjukdomar i nerver och muskler, siger Eva
Kimber.

Symtom vid SMA

Symtomen pa SMA ér liksidig (symmetrisk) muskelsvaghet och
tilltagande muskelfortvining, mest uttalad i muskulaturen nidrmast
kroppen, det vill sdga muskler 1 brostkorg, rygg, skuldror och
bicken.

SMA varierar frdn en mycket svar form dér barnet inte Gverlever
spadbarnsaldern till former som innebér ett normalt vuxet liv med
varierande grad av muskelsvaghet. Inom varje grupp kan
svarighetsgraden ocksa variera.

Den intellektuella formagan paverkas inte.

Eva Kimber berittar om de olika formerna med utgangspunkt fran
en aktuell oversiktsbild som gjorts av Rickard Finkel. Han &r en
av de framsta internationella experterna pd SMA.
Sammanstillningen tar upp form av SMA, alder vid
symtomdebut, maximal motorisk funktion, antal kopior av den
viktiga SMN2-genen och livslangd vid naturalférloppet, det vill
sdga utan medicinering.

Symtom vid SMAQ

Den klassiska och allvarligaste formen av SMA, SMA 0 debuterar
tidigt och visar symtom fore fodseln. Barn med SMAO har en
kopia av SMN2-genen och lever bara kort tid.

Symtom vid SMA 1

Vid SMA I finns ibland tecken redan under graviditeten genom
nedsatta fosterrorelser. Nagon gang under de forsta sex
manaderna insjuknar barnet med svar muskelslapphet och
muskelsvaghet. De kroppsnira musklerna dr svagare och barnen
kan inte lyfta huvudet fran underlaget.

Det ér en svér form, barnen aldrig ldr sig att sitta och sillan lever
langre an till tva ars alder.
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Antalet kopior av SMN2-genen véxlar mellan en till tre, dér tva ér
vanligast.

Bélen ir klockformad med smal brostkorg och utflytande buk.
Mimiken dr normal, 6gonkontakten likasa.

Andra symtom dr spelande muskelrorelser i tungan. Barn med
SMA I far svérigheter att suga, svélja och har svag rost.
Andningsmuskulaturen blir svag vilket paverkar andningen.
Barnen behover tidig kontakt med habiliteringen och fysioterapi
for att forebygga felstillningar och for att {2 rétt stod for kropp,
nacke och huvud.

— Barnen maste ofta ha sondmatning direkt i magsicken via
knapp (PEG-perkutan endoskopisk gastronomi), sdger Eva
Kimber.

Andningshjilpmedel och hostapparat brukar ocksé vara
nodvéndigt.

Symtom vid SMA 11

SMA 11, intermedidr form, ger symtom frén nir barnen &r mellan
sex och arton ménader. Dessa barn lér sig att sitta men inte att ga.
Livslédngden kan vara upp till vuxen alder. De har mellan tva och
fyra kopior av SMN2-genen.

— Barnen lever langre én vid SMA [, men har ofta svér
muskelsvaghet, sdger Eva Kimber.

Andra symtom vid SMA 1II &r utveckling av skolios,
andningssvikt, ledfelstidllningar, svarigheten med dtande och
nutrition, PEG behovs ofta.

— Benskdrhet dr vanlig vid denna diagnos, precis som vid andra
sjukdomar dir man inte kan belasta skelettet, siger Eva Kimber.

Barnen har ett stort behov av habiliteringens insatser. Hos
fysioterapeuten kan de fa hjilp och stod for att fa ritt sittstillning,
stastod, stiskal och rullstol.

— Barnen behover létta leksaker och hjdlpmedel, sdger Eva
Kimber.

Vid SMA II behovs andningsgymnastik och uppfoljning av
andningsférmagan och hostformagan, for att fa upp slemmet 1
andningsvégarna.

Sned rygg, skolios &r ofta ett stort problem. Barnen kan behova

korsettbehandling och ofta blir det ocksa aktuellt med ryggkirurgi.
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Symtom vid SMA 111

En lindrigare form heter SMA 111, ocks4 kallad Kugelberg-
Welanders sjukdom. Symtomdebuten &r vid 18 manaders alder
upp till tio ars élder.

Barnen med SMA III har en varierande grader av muskelsvaghet,
men lar sig att sitta och ga sjédlvstindigt. Gangformagan kan
forsdmras senare. Antalet SMN2-kopior dr mellan tre och fem.
Livslédngden dr normal.

— Det &r viktigt att f6lja viktutvecklingen, eftersom dvervikt kan
gora det svérare att ga pa grund av muskelsvagheten, sédger Eva
Kimber.

Darrighet, tremor ar vanligt. For att forebygga ledfelstéllningar &r
det viktigt att barnen har kontakt med en fysioterapeut.

Behovet av hjidlpmedel, ortoser och liknande beror pa graden av
muskelsvaghet.

Skolios ska f6ljas upp liksom andningssvikt.

SMAIV

SMA 1V, upptrader forst i vuxen alder, fore 35 ars alder och liknar
1 6vrigt SMA III. Vid denna diagnos forsdmras forméagorna
langsamt. Antalet SMN2-kopior dr fyra till sex. Livsldngden &r
normal.

Vérdprogram

Ett vardprogram é&r ett instrument for en systematisk uppfoljning
av en sjukdom. I det internationella vardprogram som tagits fram
for SMA finns ett tjugotal olika funktioner som ska fo6ljas
kontinuerligt. Motorisk funktion bedéms och poédngsitts enligt
sdrskilda undersokningsprotokoll.

— Det dr viktigt att barnen kommer for en systematisk
undersdkning en gang per ar, siger Eva Kimber.

Det finns ett skandinaviskt referensprogram for SMA (nsma.nu)
och ett internationellt vardprogram (treat-nmd.eu).

For SMA finns regionala expertteam. Mélet ar att det ska finnas
specialistteam 1 varje region.

Akut omhiandertagande

For familjer med barn som har SMA ir det enligt Eva Kimbers
erfarenhet viktigt att ha en plan om barnet blir akut sjuk.
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— Prata igenom situationen med er vardgivare i forvag hur ni ska
agera vid ett akut tillstdnd. Gor klart vart ni ska ringa for
raddgivning, hur ni ska transportera er till sjukhus, vad som &r
viktigt om barnet méste bli inlagt.

Det ér en fordel att skapa ett dokument med en checklista for vad
som dr viktigt for barnet med SMA, som andningsstod, nutrition
och en journalkopia att limna dver vid sjukhusbesoket.

Fragor till Eva Kimber

Hur snabbt utvecklar sig skolios?

— Det ér olika, darfor ar det viktigt att barn med skolios, besoker
fysioterapeut var tredje ménad for att f6lja upp utvecklingen och i
tid fa kontakt med en ryggspecialist fOr att sétta in de ritta
stodatgarderna eller behandlingarna.

Om det inte finns grinser mellan de olika typerna av SMA hur
kan man dd bedoma vilken sorts SMA barnet har?

— Barnets élder vid symtom, symtom och formagor far laggas
ihop. Den genetiska analysen av manga kopior SMN1 som finns
har ocksa betydelse for en bedomning.

Vilken roll har sjukskoterskorna i varden av vira barn?

— Sjukskoterskan ger omvardnad vid manga av de symtom barnen
har nér det giller andning, nutrition, hanteringen av PEG, magen,
smaérta, svarigheter med urin och avforing och mycket mer.
Sjukskoterskan ér ofta koordinator nir det giller besok pa
habilitering eller pd sjukhus.

Hur ska vi forbereda forskolan pd att ta emot virt barn med
SMA?

— De allra sjukaste barnen dr ofta mycket kinsliga for infektioner
eftersom de har svirt att fa upp slem och kan bli allvarligt sjuka
vid vanliga forkylningar, vilket kan vara ett hinder for barnen att
vara pd forskolan. Barn med SMA har néstan alltid ett behov av
personlig assistent.

Hur ska vi prata med vart barn om sjukdomen det har?

— Det ar viktigt att berétta for barnet pa den niva som barnet
forstar. For att underlétta samtalet om sjukdomen finns det bra
barnlitteratur att utga ifrén, till exempel Christina Rehnlunds
bocker, Jag har en sjukdom, men jag dr inte sjuk och Doktorn
kunde inte riktigt laga mig.
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Arvid har SMA

Spinal muskelatrofi

Arvid sju ar kom till Agrenska tillsammans med mamma
Anna, pappa Anders och lillasyster Elsa, fem ar och lillebror
Vide ett ar.

Graviditeten var normal liksom férlossningen. Né&r han var tre,
fyra manader rullade han runt fran rygg till mage, men det var
markbart anstrangande och nar han var runt atta manader slutade
han att halla huvudet uppe nar han l1ag pa mage.

— Nar vi forsokte stalla honom upp genom att halla i armarna sa
akte hans ben bara upp. Han stodde sig inte pa dem, séager Anders.
— Om Aurvid varit vart andra eller tredje barn skulle vi reagerat
tidigare pa hans utveckling, sager Anna.

Det var barnsjukskoterskan pa barnavardscentralen som
konstaterade att han var sen i sin muskulara utveckling. Nar Arvid
var sex manader hade de flesta andra lart sig att sitta, men inte
Arvid.

— L&karen som undersokte honom medgav att han var lite sen,
men menade att det berodde pé att Arvid var lite "bekvim” av sig.
Det var inget att oroa sig over alltsa, sager Anders.

— Det kandes hela tiden att ndgot var fel, men det var vart forsta
barn, vi visste inte hur det skulle vara och godtog svaret, sager
Anna.

Vid tio manaders alder kom Arvid till en for tidig ettarskontroll,
eftersom forédldrarna fortfarande kande oro och utvecklingen gick
valdigt langsamt och till och med bakat i vissa delar. Da satt han
latt lutad framat om han hade kuddar omkring sig. Anna och
Anders noterade att andra i hans alder brukade kunna sitta
sjalvstandigt vid den aldern. Léakaren foljde tidigare linje och
h&vdade att Arvid var sen i sin utveckling.

— Skulle ni bli lugnare om ni fick traffa en fysioterapeut, fragade
lakaren.

Men hos fysioterapeuten fick de bara visa att Arvid inte kunde
sitta sjalv. Inga atgarder sattes in.

Da fick Anna nog och ringde en privat barnavardscentral. Hon
fick en tid dagen efter.

— Lé&karen var dldre och erfaren. Han lyfte Arvid i armarna for att
bedéma hans férmaga. Jag lade marke till att sjukskoterskan sag
tarogd ut nar hon sag hur svag Arvid var, sager Anna.
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Genetik vid SMA

Spinal muskelatrofi

Lakaren kunde inte ge en diagnos, men foraldrarna uppfattade
allvaret.

Kommer han att kunna g4, fragade foraldrarna. Nej, det ar inte
troligt sa lakaren.

Krypa?

— Inte sa troligt.

Med det svaret rasade varlden samman fér Anna och Anders.

De var helt fortvivlade nar de akte hem fran lakaren. Anders
mamma som sokt pa internet efter Arvids symtom uppmanade
dem titta pa diagnosen for SMA.

— Vi tog inte till oss det. Det fick bara inte stdmma att han inte
skulle kunna ga, siager Anders.

— Idag struntar jag i att han inte kan ga. Nu bryr jag mig bara om
att han ska andas, att han ska leva, sager Anna.

Familjen fick en remiss till barnneurologen dér en rad prover
togs. Under veckan som gick innan de fick resultaten laste Anna
och Anders pa allt de kunde om Arvids symtom.

— Nér vi fick provsvaret var det ingen dverraskning, vi visste
redan att det var SMA, sager Anders.

— Men det kandes danda som en bomb slog ner, sager Anna.

SMA orsakas av en forindring, en mutation i survivial motor
neuron-genen, SMNI1. Det sidger Christopher Lindberg,
overlikare vid Klinisk genetik, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Goteborg.

Vanligtvis bestdr mutationen av en deletion, vilket innebér att en
del av genen (arvsanlaget) saknas. Hos fem procent av alla med
SMA orsakas sjukdomen av en mindre fordndring
(punktmutation) i den ena SMN1-genen och en deletion i den
andra.

Mutationen leder till brist pa ett protein som péverkar de
motoriska nervcellernas funktion. Konsekvensen blir att
nervcellerna inte formar skicka signalerna vidare fran det centrala
nervsystemet till musklerna.

Arftlighet
SMA typ L, II och III drvs autosomalt recessivt, vilket innebar att
bada fordldrarna ar friska bérare av en fordndrad gen.
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Vid varje graviditet med samma fordldrar finns 25 procents
sannolikhet att barnet far den muterade genen i dubbel
uppséttning (en fran varje fordlder). Barnet far da sjukdomen.

I hélften av fallen far barnet den muterade genen fran en av
fordldrarna och blir liksom dem en frisk bérare. I 25 procent av
fallen far barnet inte sjukdomen och blir inte heller bérare av den
muterade genen.

Hos ungefir tva procent av alla med SMA har en av mutationerna
istdllet uppstatt som en nymutation, och da ér det bara en av
fordldrarna som bér pa en muterad gen. Risken for nya syskon att
f4 SMA ar dé lag.

SMN-genen

SMN 1-genen ligger pé den ldnga armen pa kromosom fem.
Genen ir en mall for tillverkning proteinet SMIN.

— SMN-protein finns i alla celler, men har bara funktion i
motorneuronen, siger Christopher Lindberg.

Motorneuron &r nervceller som kontrollerar kroppens viljeméssiga
muskulatur. Vid SMA har de allra flesta en deletion av SMN1
genens sjunde exon (exon dr en kodande del av proteinreceptet),
ibland dr det en punktmutation. I bada fallen blir konsekvensen att
det inte bildas ndgot SMN protein.

SMN2- genen
SMN2, dr en gen som ligger bredvid SMN1 pa kromosom 5. Den
ar till 99 procent identisk med SMN1 och paverkar
svarighetsgraden pd SMA. SMN2 kodar for ett protein som inte
har fullt ut samma effekt som det SMN1-kodande proteinet.

— Vid en genetisk analys kan man faststélla det aktuella antalet
kopior 1 SMN2. Normalt har man 0—5 av SMN2 genen. Ju fler
kopior, desto lindrigare blir sjukdomen, sdger Christopher
Lindberg.

Det finns ett samband mellan mdngden SMN-protein som cellerna
kan producera och svarighetsgraden pa SMA.

— Det finns inga helt exakta granser mellan de olika formerna av
SMA. Ju fler kopior av SMN2 desto lindrigare form av SMA,
sdger Christopher Lindberg.

Genetisk vigledning

En genetisk analys kan visa det aktuella antalet kopior i SMN1
och SMN2 genen. Den genetiska analysen kan faststilla
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mutationen hos personen med SMA och faststélla anlaget hos
fordldrarna.

Det finns flera fordelar med att faststdlla den genetiska orsaken
till en sjukdom. En &r att kénna till prognosen, dven om den
skiljer sig fran fall till fall.

— Ofta har det forekommit stor frustration innan ett barn far en
diagnos som forklarar symtom som uppstatt. En del av alla fragor
familjen haft far svar i och med att diagnosen stills.

Sedan januari 2018 finns ett lakemedel, Spinraza, som har visats
verksamt vid SMA — det bygger pa att man andrar SMN2 genen
sa att den fungerar som en SMN1 gen, varvid SMN-proteinet
bildas i 6kad méangd. Darfor ar genetisk diagnostik vid SMA
mycket viktigt.

Né&r man kanner till prognosen blir det lattare att utforma ett
uppfoljningsprogram, och manga upplever det positivt att tillhora
en patientgrupp dar man kan fa rad och stod av andra i samma
situation. Att kénna till den genetiska bakgrunden till sjukdomen
blir ocksa viktigt for att familjen ska kunna fa genetisk
vagledning. Genom en genetisk vagledning vid SMA kan ocksa
anlagsbarare sparas hos syskon, foréldrars syskon och kusiner.
For de som vet att de ar anlagsbérare fér SMA ar det mojligt att,
efter vagledning, erbjuda anlagsbarartestning av partner. Detta
motiveras av att anlaget for SMA i befolkningen ar 1/35 — 1/40.
Man vet da om det finns risk for det aktuella paret att fa barn med
SMA eller inte.

— Dessa personer kan sedan fi information om risken att deras
barn far sjukdomen, samt information om vad som kan goras for
att fa ett barn som inte har sjukdomen. Det kan 1 sa fall bli aktuellt
med fosterdiagnostik eller PGD, preimplantatorisk genetisk
diagnostik.

Fosterdiagnostik

Fosterdiagnostik innebdr att ett blivande forédldrapar kan fa reda
pa om fostret bar pa den forandrade genen eller inte. Detta sker
genom ett moderkakeprov i vecka 11 eller 12, eller ett
fostervattenprov i vecka 12-16. Det forutsitter att den genetiska
forandringen &r kénd, alltsd att man vet vilken gen som bér pa
fordndringen som forekommer inom familjen.

Preimplantorisk genetisk diagnostik

Dokumentation nr 554 © Agrenska 2018 13



Spinal muskelatrofi

Preimplantatorisk genetisk diagnostik, PGD, kraver ocksa att den
genetiska fordndringen dr kdnd. Hur forutsidttningarna ser ut gar
att ta reda pa genom prov pa det blivande fordldraparet och pa den
person som har SMA.

Metoden innebér att det gors en IVF, provrorsbefruktning, och
sedan analyseras embryonas DNA nér de befinner sig i attacells-
stadiet. Dérefter aterinfors ett icke anlagsbarande embryo till
kvinnans livmoder. PGD utfors vid ett par av landets
universitetssjukhus.

Fordelen med metoden &r att embryot som aterinfors till 99
procents sdkerhet inte bédr pd den sjukdomsorsakande genen.
Nackdelen &r att det &r en tidskrdvande metod. Fran att en remiss
skrivs tills att processen kan sitta igdng tar det ofta uppemot ett
ar, sdger Christopher Lindberg.

Endast omkring en femtedel av inséttningarna leder till ett barn.
— Kvinnan maste vara under 40 &r eftersom fertiliteten darefter
minskar. Varje par fér tre forsok med hormonstimulering, och kan
fa hjélp for att f4 maximalt tvd gemensamma friska barn pa detta
vis.

Fragor till Christopher Lindberg:

Arvid ska fa syskon

Pad hur mdnga stiillen i landet erbjuds genetisk viigledning?
— Genetisk végledning erbjuds pé landets sex universitetssjukhus.

Niir ska syskon testa om de iir birare av anlag?
— Normalt sett gors inga gentest innan 18 drs alder.

Kan SMA ingd nyfoddhetsscreeningen (PKU-provet)?

— P4 en del stéllen 1 USA har man bdrjat tillimpa det. I virt PKU-
prov i Sverige ingér tester for ovanliga men allvarliga medf6dda
sjukdomar som gér att behandla, och dér en tidig diagnos &r viktig
for prognosen. Fragan om SMA ska inga i PKU-provet kommer
att diskuteras 1 Sverige nir vi fatt en behandling. Innan dess &r det
oetiskt att testa tidigt.

Med tanke pa den prognos Arvid fatt nar han fick sin diagnos
SMA, utgick foraldrarna fran att han snart skulle komma att do.
De var ense om att forsoka fa fler barn och beslot sig for att satsa
pa provrorsbefruktning. Da vande allting.

—Jag blev gravid spontant, sdger Anna.
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Spinal muskelatrofi

— Det var fantastiskt, men vi ville veta vem det var som lag i
magen och gjorde ett moderkaksprov, sager Anders.
De fick reda pa att det vantade barnet var en frisk barare av SMA.

Skolios ar vanligt vid SMA och det ar viktigt att folja
utvecklingen for att satta in atgarder i ratt tid.

Det séager Henrik Dlppe, 6verlakare pa Ortopediska kliniken
vid Skanes Universitetssjukhus i Lund.

Ortopedi, kommer fran grekiska och betyder raka barn. En
ortoped &r en specialist som behandlar benbrott och andra skador
pa rorelseapparaten. Malsattningen &r just att fa lederna raka och
fungerande.

Vid SMA kan ledfelstéallningar, kontrakturer, komma ganska
tidigt och har en tendens att forvarras med alder.

Frakturer, benbrott ar ocksa vanliga, eftersom skelettet inte
belastas. Hoftledsdislokation/luxation &r vanligt och hor ihop
med muskelsvagheten och funktionen. Den hoft som ligger hogst
pa grund av sned rygg ar den som har storst risk att glida eller
“hoppa” ur sitt ldge (luxera).

Skolios, sned rygg drabbar 60 till 90 procent av alla med SMA.

Behandling vid SMA

Muskler som inte fungerar som de ska vaxer langsammare &n
skelettet. Det gor att musklerna blir kortare an skelettet nar barnet
véxer och leder till att rorelserna inte kan tas ut fullt. Att lederna
ar strama leder till ledfelstéllningar.

— Hos barn med SMA marks stramheten i armbagar och knaleder
forst, sdger Henrik Dippe.

For att forhindra risken for ledfelstallningar anvands tva olika
metoder. Den ena &r stretching, som kan utforas aktivt av
personen sjélv, eller passivt, genom att ndgon annan for leden i
sitt yttersta lage.

Ortoser (skenor) ar den andra metoden. De kan anvandas pa flera
olika stéllen, som till exempel 6ver en knéled eller en fot. Ofta
anvands dessa metoder samtidigt.

— Syftet &r att leden ska vara i ratt position, for att undvika
snedstéllning, sdger Henrik Dippe.

Benbrott
Benbrott &r vanliga vid SMA.
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— Om man inte belastar skelettet blir mineraliseringen
(benstyrkan) lagre, vilket leder till benskérhet och darmed 6kad
risk for frakturer. Svagare muskulatur och ddrmed mindre
muskelpaverkan pa skelettet bidrar ocksa till problemet.

Det vanligaste ar att frakturer sker pa larbenet ovanfor knt.
Benbrott kan ske vid lyft eller om personen faller ur rullstolen.
Behandlingen efter en fraktur ar gips, men risken ar att
gipsningen leder till att barnet rér &nnu mindre pa benet. | vissa
fall anvénds istéllet titanspikar for att fixera skelettet.

Hoftledsluxation

Vid SMA | och Il &r den vanligaste orsaken till hoftledsluxation
att muskelsvagheten gor att ledkulan inte stabiliseras i leden.

Om hoftledsluxation uppstar hos ett barn utan gangférmaga
atgardas den sallan. Vid SMA ger hoftledsluxation inte alltid
upphov till smarta.

— Men om nya mediciner leder till att fler behaller sin formaga att
ga ar hoftledsluxationer nagot som behover atgardas, sager
Henrik Dippe.

Skolios

Skolios drabbar mellan 60 och 90 procent av alla med SMA. Att
ryggen bojs paverkar bland annat brostkorgen och ger inskrankt
lungvolym.

— Muskulaturen mellan revbenen &r svag vilket i kombination
med en relativt béattre kraft i mellangérdet ger en klockformad
brostkorg. Deformiteten av brostkorg i kombination med skolios
okar risken for lungkomplikationer. Brostkorgen far inte normal
volym vilket innebér reducerad lungvolym.

Skolios och muskelsvagheten bidrar till svarigheter att hosta upp
slem ur luftvagarna, paverkar somnen och ger ékad risk for
lunginflammationer.

Snedstallning av backen och kutryggighet (kyfos) finns ofta
samtidigt.

— Det &r alltsa flera viktiga anledningar att ha kontroll 6ver
skoliosutvecklingen vid SMA, sager Henrik Dlppe.

Behandlingen gar ut pa att observera hur skoliosen utvecklas och
se till att barnet far ett anpassat sittande med korsett eller pa ett
annat sétt anpassat sittande.
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Korsetten ska vara vélanpassad for att barnet ska fa ett bra
sittande, men inte sa hart att lungvolymen och darmed
andningsfunktionen paverkas.

— Med dessa atgarder kan vi inte forhindra, men daremot fordréja
forloppet vid skolios, séger Henrik Dippe.

Om skoliosen okar, vilket oftast sker, maste den behandlas
kirurgiskt, for att barnet ska kunna sitta battre, fa en battre allman
funktion och andning.

Med en stabil rygg minskar risken for tryck och smértor i hofter
och rygg. Barnet far mindre behov att anvanda armarna for att
halla balansen nar det sitter. En annan fordel ar att
lungkomplikationerna blir farre.

— Operationen maste gdras utmed hela ryggen, fran Gvre delen av
brostryggen till backenet.

Det finns ocksa risker med en skoliosoperation i samband med
operation med paverkan pa andningen och cirkulationen.
Infektioner och problem med de implantat som anvands vid
ingreppet kan ocksa forekomma. Efterat kan det vara svart att
aterfa sittbalansen och att lyfta pa armarna, men det brukar ga
over.

— Som alltid &r det viktigt att vaga for och nackdelar innan beslut
om operation tas, sdger Henrik Duppe.

Flagga pa Arvids journal

Nar familjen bytte bostad och kommun kom de ocksa till ett nytt
sjukhus. Foraldrarna och Arvid akte dit for att traffa behandlande
lakare och 6vrig personal pa barnavdelningen.

— Vi beréattade hur vi haft det och hur vi vill ha det. Efter det
motet har vi direktkontakt med specialister nar Arvid behdver
akutsjukvard.

— Det finns en flagga pa Arvids journal. Den gor att de 6ppnar
dorrarna till ett eget rum ndr vi kommer till akuten.

Samtalen med vardpersonalen har ocksa lett till att familjen fatt
med sig en egen analysapparat for crp (snabbsénka) hem. Det
innebar att de slipper aka till sjukhuset varje gang han blir
forkyld, utan bara nar han ar allvarligt sjuk.

De har stetoskop for att lyssna pa hans lungor. For att fa upp
slemmet ur hans lungor anvénder de bland annat en massagedyna
som de lagger under madrassen nar han sover. Den har visat sig
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vara en effektiv metod for att fa upp hans slem. Nar han ligger
stilla pa natten bildas det mycket slem.

— Nu gar det lang tid mellan gangerna som vi tvingas aka akut till
sjukhus, eftersom vi klarar det mesta sjélva, sdger Anna.

Forskning och lakemedelsstudier

Det nya liikemedlet Spinraza (nusinersen), har tydligt
forbéttrat den motoriska formagan hos patienter med SMA.
Nir det giller effekten pa muskelstyrkan behdvs fler studier
for att ge ett svar. Det siiger Mar Tulinius professor i pediatrik
och overlikare pa Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goteborg.

Redan 1995 var det ként att orsaken till SMA fanns pé den korta
armen av kromosom 5 (5q13). Men det var forst en bit in pa
2000-talet som kunskapen om detta omrade blev tydligare.

— Idag vet vi att SMN1-genen saknas vid SMA och att SMN2-
genen har betydelse for nédr och hur sjukdomen utvecklas vid
SMA. Sjukdomen beror pé att SMN-proteinet inte kan
produceras, sdger Mar Tulinius.

Det nya ldkemedlet Spinraza som nu ér tillgangligt 1 Sverige okar
produktionen av proteinet frin SMN2-genen, genom RNA-
modulering. Det innebér att man tillfor molekyler som bistar
cellerna med den byggsten som fallit bort 1 koden for
tillverkningen av proteinet. Proteinet som saknas vid SMA kan
diarmed produceras av cellerna.

NT- ridet séiger ja

Till en borjan var det oklart om Spinraza kunde ges 1 Sverige,
eftersom kostnaden dr mycket hég. Efter en utredning beslot NT-
radet, som rekommenderar Sveriges kommuner och landsting
forskrivning av dyra ldkemedel, att Spinraza ska erbjudas
patienter med SMA I och II. I rekommendationen inkluderades
dven patienter med SMA Illa, som debuterar fore tre ars élder.
Behandlingen ska beslutas av barnets specialistldkare tillsammans
med en arbetsgrupp utsedd av NT-radet.

I Sverige blev ldkemedlet godként i september 2017 och 1

1 december 2017 fick de forsta patienterna behandlingen.
Likemedlet ges som injektioner i ryggmargskanalen.
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Godkéinnandet bygger pa tva studier med 121 patienter
(ENDEAR) respektive 126 patienter (CHERISH). De visade att
lakemedlet gav en signifikant forbéttring av 6verlevnad och pa
muskelfunktion.

Spinraza ska under forsta aret ges i sex doser och det andra aret
tre doser per ar. Behandlingen ska fortsitta livet ut.

Patienter som far Spinraza ska behandlas vid tva enheter i landet,
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Géteborg och vid
neuromuskuldra mottagningen vid Astrid Lindgrens barnsjukhus i
Stockholm.

— Det ér en fordel att kompetensen och erfarenheterna fran
behandlingen koncentreras pa dessa tva specialiserade enheter,
sdger Mar Tulinius.

Tio nya fall per ar

I Sverige berdknas det bli tio nya fall av SMA varje ar. Av dem ér
det fem med SMA I och fem med SMA 1II och III.

Totalt finns det omkring 80 barn och ungdomar med SMA under
18 &r i Sverige och 120 vuxna med diagnosen.

Mar Tulinius bedomning &r att det finns stora vinster for samtliga
barn med SMA att borja med Spinraza.

Personer med SMALI 6verlever och kommer att f4 god arm- och
handfunktion och léra sig sitta, kanske till och med att g tack
vare lakemedlet. Men de kommer att krdva mycket sjukvérd, flera
av dem behover andningshjidlpmedel, PEG och skoliosoperation.
Personer med SMAII kommer i flera fall att kunna gi och ha
mindre problem med luftvigarna, mindre nutritionsproblem och
kanske slippa skoliosoperation om de far Spinraza tidigt 1
sjukdomsforloppet.

— Vid SMAIII kan troligen gdngfunktionen behallas upp till
vuxenaren och de slipper forhoppningsvis mycket av de
sjukvardsresurser som skulle krdvas utan medicinen, sdger Mar
Tulinius.

Framtidens medicin
Nasta steg i utvecklingen av lakemedel vid SMA &r baserad pa

genterapi. Da handlar det om att tillféra en frisk SMN1-gen.

— SMNZ1-genen stoppas in i cellens karna. Det &r en
engangsbehandling och leder till en kontinuerlig produktion av
SMN protein.
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Metoden som kallas AV XS har testats pa 15 barn i USA med
SMA | med god effekt. Néasta steg ar en storre internationell
studie som inleds inom nagot ar. | den ska med stor sannolikhet
aven patienter fran Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
erbjudas att inga.

Fraga till Mar Tulinius:

Forbattras andningen med Spinraza?
— Det behovs fler studier, for att ge svar pa det.

Lungsymtom och behandling vid SMA

Vid SMA finns tva huvudproblem nir det gilller andningen,
det ir okade slemmiingder i luftviigarna och forsimrat
luftutbyte pa grund av nedsatt muskelkraft.

— Det finns manga behandlingar som kan underlitta for
barnet, siiger Karsten Kotz, barnlunglikare vid Drottning
Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Orsaker till luftvigsbesvir

Vid SMA ér det framforallt de simre fungerande musklerna
mellan revbenen som pdverkar slembildningen och bidrar till
svérigheter med andningen. Samtidigt dr mellangérdet inte
paverkat i lika stor utstrickning. Det skapar en muskelobalans och
leder till att barn med SMA far en klockformad brostkorg.

— Det leder till korta andetag och en stel brostkorg, sdger Karsten
Kotz.

Bristen pa muskelkraft ger minskad hostkraft. Med samre
hostkraft dr det svért att fa upp slemmet, vilket okar risken for
slembildning och atelektaser (delar av lungan faller ihop och
tapps till av slem).

En annan riskfaktor for luftvigsbesvér dr de forsvagade
svalgmusklerna som kan leda till felsvdljning. Maten hamnar 1
lungorna istéllet och orsakar inflammation i luftvéigarna, med mer
slembildning som foljd.

Nér musklerna gradvis forsvagas paverkar det lungfunktionen
genom att gasutbytet férsdmras och balansen mellan syre och
koldioxiden 1 blodet &dndras. Syrehalten minskas och
koldioxidhalten okar.
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Vanliga symtom pa syrebrist ar huvudvérk, trotthet,
koncentrationssvarigheter, orolig sémn och mardrommar.

Behandling

Lungldkarens mél vid behandling ar att halla luftvigarna s rena
och bakteriefria som mgjligt. For att forhindra lungskador pa sikt
ar det viktigaste att f4 bort slemmet. Det sker genom
slemmobilisering.

— Inhalation av fysiologiskt koksalt och slemmobilisering, alltsa
att fa upp slemmet racker ofta langt, sdger Karsten Kotz.

Andningsgymnastik

For att & upp slemmet, mobilisera det, dr det viktigt med
andningsgymnastik. Ar barnet litet kan bollning fungera. D&
gungas barnet liggande pad magen pa en stor boll for att pa sa sétt
underlitta djupandning och hostningar som stoter upp slemmet.
Storre barn kan gora blasovningar. Ett exempel ar
huffning/stotning for att med forcerad andning eliminera slemmet.
— Vanlig fysisk aktivitet i vardagen i den utstrackning det gar &r
ocksé viktig, sdger Karsten Kotz.

Andra hjélpmedel for att fa upp slemmet &r Rubens bldsa. Studier
som gjorts pd vuxna med Duchennes muskeldystrofi (som har
liknande symtom), visar pa minskad forsamring av
lungkapaciteten néir de anvénde blasan for att bldsa upp lungorna.

En CPAP, Continous Positive Airway Pressure, hjlper till att
halla ett positivt luftvigstryck genom hela andningscykeln via
olika masker. BIPAP, ir ett mer avancerat andningsstod.

PEP-mask ger ett motstind under utandningen och kan anpassas
efter varje barns behov. Med hjalp av motstdndsandningen kan
sammanfallna lungblasor, atelektaser Oppnas.

Cough Assist ar en hostmaskin som kan stimulera hostning.

Det finns inga exakta métt nir det dr dags att sétt in mekanisk
andningshjélp.

— Barnet maste observeras och undersdkas om det kan hosta
effektivt. Om det inte kan det ar det dags. Mycket talar for att det
ar viktigt med tidiga insatser, sdger Karsten Kotz.
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Forebygga infektioner

Det ar viktigt att forbygga och behandla luftvigsinfektioner.
Barnet ska som infektionsskydd ha det vanliga
vaccinationsprogrammet och arlig influensavaccination och
passiv immunisering mot RS-virus under de forsta tva aren.

— Ibland finns det ocksé anledning att ge barnet antibiotika i
forebyggande syfte om infektionerna ar téta, sdger Karsten Kotz.

Uppfoljning
Lungfunktionen ska foljas upp kontinuerligt for att andningssvikt
och forsdmrande faktorer ska identifieras i tid. Symtom och
tecken pé att lungfunktionen ar forsdmrad kan vara:

e Nattlig hypoventilation (morgontrétthet, huvudvérk, illaméende,
trotthet, orolig somn och tillvixtproblem)

e Aterkommande nedre luftviigsinfektioner

e Reflux (magsyra och maten dker upp i halsen)

e Matnings- och svéljningssvarigheter

e Avvikande form pa brostkorgen (thorax), nedsatta eller rosslande
andningsljud, ytlig andning, 6kad andningsfrekvens och
paradoxal (ojdmn)andning

e Skolios

e Liangd- och viktavvikelser

Undersokningar som bor goras dr lungrontgen vid aterkommande
infektioner och videofluoroskopi och logopedbeddmning vid
matnings- och svéljningsproblem. Videofluoroskopi dr en
rontgenundersokning av sviljfunktionen.

Karsten K6tz rekommenderar en arlig spirometriundersdkning av
lungorna for att bedoma andningskapaciteten av barn som kan
medverka.

Fragor till Karsten Kotz:

Kan brostkorgen stelna vid SMA?

— Om du inte anviander brostkorgen stelnar den. Darfor dr det
viktigt med en lag troskel innan vi sétter in hjdlpmedel {for
personer med svag lungfunktion. Svérigheten &r att ingen vet
exakt var gransen gér, eftersom det saknas kunskap om detta nir
det géller SMA. Men rekommendationerna vid Duchennes
muskeldystrofi, som r en liknande sjukdom, &r att sétta in
behandling tidigt.
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Finns det risker med att ge barnet for mycket syrgas?

— Risken med for mycket syrgas ar att det kan leda till 6kad halt
av koldioxid i blodet. Man ska dérfor vara nagot forsiktig med
syrgas om man inte samtidigt ger barnet ventilationsstod. Det ar
viktigt att forstd mekanismen och folja rekommendationerna om
mingden syrgas.

Kan lungfunktionen forbiittras med Spinraza?

— Studierna som &r gjorda hittills tyder inte pa en snabb
forbattring av lungfunktionen. Det behdvs mer studier diar barnen
foljs under lidngre tid for att studera effekten pa lungfunktionen
mer noggrant.

Arbetsterapi och motorik vid SMA

— Kontinuerliga uppféljningar av muskelstyrkan ar viktig, for
att kunna ligga steget fore. Det séager Johanna Weichbrodt,
specialistarbetsterapeut vid Regionhabiliteringen pa
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Géteborg.

Regionhabiliteringen i Vastra Gétaland ingar i Centrum for
séllsynta diagnoser och har bland annat som uppgift att samla
kunskap och erfarenhet av neuromuskuldra sjukdomar. I teamet
ingar lakare, fysioterapeut, arbetsterapeut, dietist och
habiliteringsassistent.

Barnen och ungdomarna med SMA undersoks av teamet en till
tva ganger per ar. Uppfoljningsprogrammet baseras pa
rekommendationer i det skandinaviska referensprogrammet for
spinal muskelatrofi.

— Uppfoéljningen ar viktig, for att vi ska kunna folja
sjukdomsutvecklingen. Da kan vi ligga steget fore och hitta ratt
tidpunkt for en insats, sdger Johanna Weichbrodt.

Uppfoljningarna innehaller en noggrann genomgang av
medicinska handelser sedan féregaende uppféljning. Langd och
vikt mats och undervikt savéal som 6vervikt noteras. Mag- och
tarmproblem identifieras och om det behdvs tas noggrann
nutritionsstatus av en dietist. Lungfunktion undersoks liksom
ryggstatus och ortopedisk status. Muskelstyrka foljs genom
noggranna matningar, liksom felstéllningar (kontrakturer) och
aktivitetsformaga.

— Vi berattar for barn och foréldrar vad vi sett och planerar
framover. Efterdt skickar vi en rapport till barnets habilitering,
sdger Johanna Weichbrodt.
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Muskelfunktion

Barn med SMA har uttalad muskelsvaghet i hela kroppen.
Beroende pa sjukdomens svarighetsgrad ar problemen mer eller
mindre uttalade och variationen kan vara stor. Muskelsvagheten
ar ofta symmetrisk med svagare muskler narmast kroppen och i
benen. Muskelstyrkan i armarna &r battre.

— Muskelsvagheten ar inte progressiv i sig, men nar barnen véxer
och blir langre och tyngre forlorar de den motoriska funktionen,
eftersom muskelstyrkan inte racker for den véaxande kroppen,
séger Johanna Weichbrodt.

Vid uppféljningarna pa Regionhabiliteringen kontrolleras
muskelstyrkan i hander, ben och fotter. Ledrorligheten undersoks
for att i tid upptdcka om det finns risk for felstallningar.

Traning av muskelstyrka

Det ar inte farligt att trana vid SMA, men traningen maste
anpassas efter det enskilda barnet, eftersom effekten hér ihop med
antalet fungerande muskelfibrer.

— Vissa muskler har redan en maximal belastning vid lek och
vardagsaktiviteter. D3 ar de svara att trana upp ytterligare, sager
Johanna Weichbrodt.

Generella traningsrad vid SMA

— gor hellre fler repetitioner (an fa tunga repetetioner)
—anvand latta saker (traningsredskap, leksaker, bestick)
— ha lag belastning

— forbattra uthalligheten

Konditionstraning ar bra for att fa upp uthalligheten. Vanlig lek
och vardagliga aktiviteter racker langt. Bra aktiviteter &r
bassangtraning, traningscykel, elektrisk cykel och anpassad cykel.

Rorelsemonster

Barn med SMA har ett annorlunda rérelsemonster som ar en
anpassning till nedsatt styrka och eventuella kontrakturer.
Rorelsemonstret ska i de flesta fall inte korrigeras.

— Barnen hittar sina egna l6sningar efter de givna
forutsattningarna, sdger Johanna Weichbrodt.

Kontrakturer
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Kontrakturer, felstallningar uppstar pa grund av muskelsvagheten
och beror pa att béjmusklerna oftast ar nagot starkare an
strackmuskulaturen. Kontrakturer paverkar aktivitetsférmagan
och det blir svart att anvanda sig av kompensatoriska rorelser for
att kompensera for muskelsvagheten, darfor ar det viktigt att
forebygga ledfelstéliningar.

Det gors framforallt genom stretching, ortoser och statraning.
Stretching kan ibland utfdras av personen sjélv, men oftast
behéver man hjalp av nagon annan.

— Manga barn med SMA ér radda om sina fétter. Informera alltid
nya personer i varden som moter barnet om barnet dr extra
kéansligt. Da kan man undvika att barnen blir radda for att stretcha
och eller bli undersokta.

Stramhet i vadmuskeln kan motverkas om barnet anvander
nattskenor.

Ga- och statraning

For barn som sitter i rullstol storre delen av dagen &r det viktigt
att statrana med hjalp av staskal eller nagon typ av stastallning.
Ga- och statraning ar viktig, eftersom den stretchar hofter, knan
och fotleder. Genom att sta belastas ocksa skelettet, vilket
minskar risken for benskorhet. Statraning minkar ocksa risken for
skolios, vilket i sin tur paverkar lungfunktionen positivt.

— Barnets rackvidd 6kar ocksa nar det star upp, sager Johanna
Weichbrodt.

Skolios

Skolios, sned rygg, ar en vanlig foljd av att vara sittande de flesta
av dygnets vakna timmar. Skoliosen orsakas av muskelsvaghet
och muskelimbalans. Skoliosen tilltar ofta nar barnet véxer
mycket.

Det ar viktigt att anpassa barnets sittstallning sa noga som majligt
och strava efter symmetri. Vid uppfoljningarna pa
Regionhabiliteringen gors en noggrann sittanalys. Barnet sitter pa
en matta som &r kopplad till en dator som mater trycket undertill
for att se tryckfordelningen.

— En bra sittstallning ger barnet battre férutsattningarna att
anvanda sina armar och hander. Det skapar forutsattningar for en
god lungfunktion och matsméltning.

Ibland kan en korsett vara ett bra hjalpmedel for att fa en god
sittstallning. Korsetten hindrar inte skolios, men kan fordréja
utvecklingen av den. En hard korsett som sitter tajt ar att foredra.
Den ska vara bakknappt, eftersom barnet behéver mothall pa
framsidan.
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— Dessutom ar det bra med dppningen pa ryggen, eftersom det da
gar att kanna pa ryggraden, for att kontrollera kotornas positioner,
sdger Johanna Weichbrodt.

Det finns evidens for att tidig operation ar en fordel vid skolios
hos barn med SMA. Men man far alltid 6vervéaga varje barns
situation och noga analysera nar det &r ratt tid for operation. Vid
en alltfor tidig operation behdver barnet tillbringa mycket tid pa
sjukhus i samband med forlangningar av stagen. Kan operationen
fordrojas med hjalp av en korsett kan det vara att foredra.

Rullstol

Barnet ska ha en lagom stor rullstol. En rullstol “att vixa i” ger
daliga forutsattningar for en god sittstallning. Det ar battre att
byta ut rullstolen allteftersom barnet vaxer.

I rullstolen ska barnet sitta symmetriskt med stdd i sidled, for att
inte behova ta stod pa armstodet for att halla sig uppe. Tunna raka
balstod rekommenderas, eftersom de inte stér armens rorelse.

For huvudkontroll ar det viktigt med nackstod ett bra nackstod. |
vissa situationer som till exempel vid datorarbete/lek kan ett
huvudstod, till exempel Headpod anvindas. Aven nackkrage kan
behdvas i situationer som permobilkdrning i ojamn terréng. Olika
typer av nackkragar finns pa okmkonsult.se. Sittdynan bor bytas
en gang per ar. Materialet blir slitet aven om det inte syns.

Arm- och handfunktion

Musklerna i armar och héander riskerar ocksa att bli strama vid
SMA. Dérfor ar det viktigt att stimulera till rorelse genom
vardagsaktiviteter, stretching och handortoser. Flera faktorer
paverkar funktionen som muskelstyrka, handtremor (skakning),
rorlighet, rackvidd och uttrottbarhet bland annat.

— Barnens lek &r ofta tillracklig for att ge allsidig rorelsetraning
sdger Johanna Weichbrodt.

Nar det géller skolarbete far barnet tillsammans med vuxna hitta
en lagom niva. Aven om barnet kan skriva sjalv, kan det vid
langre skrivuppgifter vara bra att den personliga assistenten gor
det eftersom det kan bli for anstrdngande for barnet.

— Ofta ser vi att handstyrkan ligger stabilt pa den mycket svaga
niva som barnet har som liten. En flicka med SMA som vi foljt
under manga ar hade ingen forsamring av sin handstyrka fran 5
till 14 ar.
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Sjalvstandighet trots SMA

For att barnen och ungdomarna ska bli sjalvstandiga trots SMA ar
det viktigt att se barnets forutsattningar i miljon och anpassa den
efter deras behov. Hjalpmedlen ska passa aldern. Att kunna ta sig
dit man vill ger sjalvstandighet och sjalvkénsla.

Nér barnet inte kan sjélv och anpassningar i miljon inte récker till
behdver barnen fa hjalp av ndgon annan att géra det hjarnan vill
men som musklerna inte kan.

— Lar barnen bli skickliga pa att instruera sa att nagon annan kan
utfora det som de vill. Peppa dem sa att de har kanslan att de ar
med pa lika villkor, sager Johanna Weichbrodt. Uppmuntra dem
ocksa att gora vardagliga uppgifter som det som syskonen gor,
med hjalp av sin assistent kan &dven barnet med SMA hjélpa till
med dukning, plocka ur diskmaskin och sa vidare. Vilket dven ger
en jamstalldhet mellan syskonen.

Motivera till ett intresse

Aven om barnen inte kan utfora en sport sjalv s& kan alla vara
hangivna supporters. Att heja pa ett lag ger aven en sjalvkansla
och man kan hanga med i snacket pa skolgarden nasta dag nar
laget vunnit eller forlorat. Genom sitt intresse for sport, musik
eller nagot annat blir de delaktiga i en stérre gemenskap som man
kan prata med kompisarna om.

Fragor till Johanna Weichbrodt:

Har vi ratt till tva stapodier, ett att ha hemma och ett pa
forskolan?

— Reglerna ar tyvarr olika i alla landsting. I manga delar av landet
kan man fa tva men bara ett staskal.

Vilken ar skillnaden mellan en bra och en dalig korsett?
— En bra korsett kan barnet ha pa sig hela sin vakna tid. Den ger
en bra uppratning samt ékar barnets aktivitetsformaga.

Ar det vits att anvanda korsett nar man ligger?
— Om man kan ha korsetten &ven i liggande ar det att féredra, men

manga ganger ar det svart for barn med nedsatt lungfunktion.

Finns det konsensus om nar det ar bra med korsett eller att
operation &r battre?
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— Utgangspunkten &r att man ska operera tidigt men av olika
orsaker behéver man ibland skjuta pa operation och da ar en hard
sittstodskorsett ett bra alternativ tills operation kan goras.

Var dotter far ingen korsett som hon gillar. Vad ska vi géra?

— | en del regioner gors endast halvharda korsetter eller det som
kallas soft brace. Dessa ger oftast inte ett bra stod och ar svara att
fa att sitta ratt vilket ger obehag for barnet. Vi rekommenderar
alltid harda sittstodskorsetter eller korrigerande korsetter av
BOSTON-modell tillsammans med en inprovning pa en eller tva
veckor pa Regionhabiliteringen. Bade barnet, foraldrarna och
assistenter kan behdva hjalp med att lara sig att anvanda
korsetten.

Nar Arvid var fyra ar uppmarksammade foraldrarna att hans
skolios blivit varre. N&r de efterlyste en ny korsett, borjade
ldkarna prata om operation. Foraldrarna ville inte operera en
fyraaring, utan fragade efter andra alternativ. De var pa utredning
pa regionhabiliteringen i tva veckor. Nu gors en ny avgjutning for
hans korsett var sjatte manad.

— Hans skolios har inte blivit sdmre. Det han har kallas
“kollapsad” skolios, vilket innebér att han far rak rygg nar man
lyfter upp honom.

Mat, naring och atande

Bra mat med bra niring ger god tillvixt och god halsa. Det
leder till bittre forutsittningar for inre organ och skelett samt
motstind mot infektioner. Det siger

Anette Ekelund, dietist pia Regionhabiliteringen vid Drottning
Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Maten med dess innehall av kolhydrater, fett, vitaminer, mineraler
och vatten &r livsviktig for oss. Ett barn med SMA har ofta olika
problem som har med kosten att gora.

— Ett bra matt for att se att barnet far tillrdckligt med energi &r att
folja tillvixten noga, sdger Anette Ekelund.
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Energibehovet varierar mycket fran person till person. Vi behdver
olika mycket mat beroende pa kon, alder, kroppsstorlek,
kroppssammanséttning och aktivitetsniva.

Ett barn med SMA kan ha ett tungt andningsarbete som kraver
mycket energi, vilket ocksd kan orsaka illamaende. Matlusten kan
ocksd hdmmas av forstoppning eller reflux, det vill sdga nér
magsaft kommer upp i matstrupen. Barnet kan ha svart att tugga
och svilja pa grund av sin muskelsvaghet och det kan gora att
maéltiderna tar 1dng tid. Kan man inte &ta sjdlv kan det innebéra
att man inte far i sig tillrackligt pd grund av att man dr beroende
av personer runt omkring.

— Aven om den som sitter har ett ldgre energibehov, dr behovet av
vitaminer och mineraler minst lika stort som hos friska personer.
Pé grund av stillasittandet dr det ocksa viktigt att barnet fér 1 sig
fiber och vitska for att halla magen igéng, sdger Anette Ekelund.

Konsekvenser for den som inte far i sig tillrackligt med néring
kan vara:

Tillvaxthdmning
Bristsjukdomar

Dalig lakningsformaga

Trotthet
Koncentrationssvarigheter
Forsamrad intellektuell formaga
Minskad uthallighet

Samre livskvalitet

Benskorhet och frakturer

Sdmre motorisk formaga

Liagre delaktighet

Okad smirta

Om det finns problem med att dta eller viaxa ar det viktigt att
utreda de bakomliggande faktorerna. Tillvixtdokument &r ett
viktigt dokument for att upptdcka om barnet far i sig for mycket
eller for lite energi. Men dven att undersdka barnet medicinskt
och ta olika blodprover.

Tillsammans med fordldrarna gér dietisten igenom
symtomrelaterade problem till matintag och dtande.

— Det kan handla om att utreda om barnet svéljer ritt, s att inte
mat hamnar i lungorna, hur munmotoriken fungerar eller om
barnet har ndgon allergi. Matens konsistens behover ocksa ses
over, temperatur och smak, men dven hur man matar barnet pa
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bista sétt och hur man forhaller sig till matsituationen. Det
handlar alltsa om att fa en helhetsbild, for att forsta var problemet
ligger, sédger Anette Ekelund.

Vid tillvaxtproblem géller det att hantera 6vervikt genom att se
over energimingderna och undervikt det motsatta; att berika
maten och gora den mer néringstét.

Gastrostomi, knapp pa magen, kan vara en 16sning om det ar
arbetsamt for barnet att fa i sig tillrackligt via munnen.

— De flesta fordldrar upplever en littnad efter att barnet fatt en
knapp pa magen.

Genom knappen gér det att ge barnet sondnéring, som innehaller
alla niringsdmnen.

— Far barnet i sig tillrickligt med niring kan det innebéra att
barnet drabbas av farre infektioner, tillvixten blir béttre och
stressen minskar hos barnet och hos omgivningen.

Vitamin D

Vitamin D som vi huvudsakligen far genom solljuset &r en viktig
vitaminkélla. Alltfler studier visar att vitaminet har storre
betydelse dn man tidigare har trott.

— Lénge har man vetat att det motverkat benskdrhet, men nu vet
vi att intaget har betydelse for celltillvixten i kroppen. Det
paverkar ocksé hjirnan, hjart- och lungfunktionen liksom
muskelfunktionen, siger Anette Ekelund.

For att fa tillrdckligt md D-vitamin frén solen racker det med
naken hud pa till exempel en arm i en kvart nér solen star som
hogst. Men vi som bor i ett morkt land kan behova extra tillskott.
Personer med SMA ir en sirskild riskgrupp som riskerar att fa i
sig for lite av den viktiga vitaminen, pa grund av att man ar
stillasittande inomhus och ofta har litet matintag.

— Dagens generella rekommendationer ér att spadbarn till vuxna
under 75 ar ska fd 1 sig 10 ug per dag. Vid SMA krévs ofta det
dubbla, 20 ug. Bésta sittet att veta hur mycket man behdver
innebér en individuell beddmning med hjilp av ett blodprov.

Brist pd vitamin D kan bland annat ge benskorhet, muskelsvaghet,
smarta, luftrorsinfektioner och nedsatta kognitiva funktioner.

Dokumentation nr 554 © Agrenska 2018 30



Spinal muskelatrofi

Fragor till Anette Ekelund

Vir dotter med SMA II viiger for mycket i forhdllande till
tillviixtkurvan séger de i viarden. Vad kan vi gora?

— For att géra en bedomning maste jag traffa barnet. Det gar inte
att enbart utgd fran tillvixtkurvan, utan att véga in fler faktorer.
Men helt klart &r att det blir tyngre om man inte har sa manga
muskler om hon védger mer dn hon ska.

Finns det ndgon fordelning mellan fett och protein som vi ska
tinka pa?

— Det ér inte gynnsamt med mer protein, dn vad som
rekommenderas for alder och kilo kroppsvikt. Foér mycket protein
kan framforallt 6verbelasta njurarna. Barn med SMA har mindre
muskler som darfor kraver mindre protein.

Vi har hort att barn med SMA ska ligga tvd kanaler under i
viktkurvan. Vad giiller?

— Det dr viktigt att man tar hdnsyn till barnets vikt i forhallande
till langd, diagnos och muskelfunktion. Ett barn med SMA 1
kanske till och med ska ligga tre nivaer under sin langd och ett
barn med SMA 1I bara en. Aven hir behdvs en individuell
beddmning.

Vir son har fitt korsett och har gidtt ner tvd kilo pd nagra
veckor, vilket inte dr bra.
— Lét honom ta av sig korsetten nir han ska &ta.

Nir tar vdrt lager av vitamin D slut pad dret?
— Ju langre frdn sommar och sol vi kommer. I februari, mars
brukar man ligga som légst i koncentration.

Vad hiinder om man far i sig for mycket vitamin D?

— Vid hogre doser an rekommenderat finns risk for forgiftning av
levern. Illamdende kan vara ett tecken pa att dosen &r for hog.
Man kan aldrig 6verdosera med mat eller sol.

Hur lang tid far en maltid ta?

— Over trettio minuter #r ldng tid. Har familjen problem att 4 i
barnet mat och kdmpar 1 omkring fyrtio minuter varje gdng kan
barnet mi battre med en knapp.

Dokumentation nr 554 © Agrenska 2018 31



Spinal muskelatrofi

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pa Agrenska har en bred kompetens och en stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser. Barnen har under
vistelsen ett eget anpassat program.

— Genom aktiviteterna vill Agrenska bidra till att starka deras
delaktighet och sjalvkéansla, och barnteamet ar noga med att
anpassa innehallet sa att forutsattningarna for varje barn att
utfora aktiviteterna under veckan blir sa bra som mgjligt,
sager Bodil Mollstedt, specialpedagog som arbetar i
Agrenskas barnteam.

Barn med SMA har olika kombinationer av symtom som
forekommer i varierande svarighetsgrad.

— Det &r darfor viktigt att alltid se varje individs behov. Med detta
som utgangspunkt har vi utformat programmet fér barnen och
ungdomarna under veckan, sager Bodil Mollstedt.

Personalen laser in medicinsk information och dokumentation
fran tidigare familjevistelser, samt talar med foraldrarna som ska
delta i vistelsen. De tar ocksa in information fran pedagoger pa
barnens skolor. Utifran informationen formas sedan veckans
aktiviteter.

— Barn med SMA har inte bara olika symtom — symtomen
varierar ocksa dver dagen, sager Bodil Mollstedt.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska ar att
barnen ska kanna sig delaktiga. Pedagogiken utgar fran ICF, som
ar ett klassifikationsredskap dar man bedémer den totala
livssituationen for personer med funktionsnedsattning. Det &r
framtaget av Varldshéalsoorganisationen, WHO.
Paverkansfaktorer for delaktighet handlar dels om kroppsliga
faktorer, men ocksa om omgivningen.

— Pedagogiken utgar framfor allt ifran personer och miljo
runtomkring barnet, och hur miljon kan anpassas och personer
samverka. Vi forsoker se mojligheter istallet for att lata oss
begrénsas, sdger Bodil Mollstedt.

Deltagarna pa familjevistelsen uppmanas att samtala om vad som
underlattar dagen for deras barn. Féraldrar och personal far
diskutera med varandra under nagra minuter.

Nagra sager att det ar viktigt att barnet har personal som det
kanner sig trygg med. Ar det ny personal som inte har kunskap
om diagnosen kanner sig barnet inte tryggt.
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Andra berattar att det varit viktigt att traffa nya pedagoger och
overlamna kunskap vid stadiebyten.

— Vi har bytt mailadresser med personalen. Infor aktiviteter for vi
hela tiden en dialog s att ska bli en sa bra upplevelse som majligt
for vart barn. Genom vart samarbete lar sig personalen hur vi gor
vid nya situationer, nasta gang forstar de lttare vad som kan
goras, berattar en av deltagarna.

Bodil Mollstedt sammanfattar beréttelserna med att
framforhallning och struktur verkar vara viktiga faktorer for att
barnets dag ska bli bra.

Mycket av ansvaret vilar pa omgivningen och miljon runt barnet,
men det krévs kunskap for att ge de rétta forutsattningarna.
Framforallt maste barnet sjalv tillfragas: Vilket stod vill du ha?

Sarskilda mal vid SMA

Infor varje familjevistelse upprattas sarskilda mal for veckans
aktiviteter. Under veckan med barn som har SMA 4r ett av dem
att anpassa dagens aktiviteter efter varje persons héalsa och
omvardnadshehov.

Barnteamets personal utgar i planeringen fran de tider for mat och
vila som barnet brukar ha. Malet &r att barnen ska kunna vara med
pa dagens alla aktiviteter, darfor anpassas individuella
traningsmoment och hjalpmedel pa ett naturligt satt sa att barnen
inte ska missa nagot.

For att bidra till barnens sjalvstandighet ar det viktigt att miljon
ar fysiskt tillganglig for dem. Det gors genom tillgang pa
hjalpmedel och material som véger lite vid maltiden till exempel.
— Nar vi spelar spel anvands enkla tarningar i skumgummi. Byt ut
de som finns hemma eller i skolan och ersétt med de l4tta. Ha
dem framme sa att de kan anvandas av alla.

Det ska ocksa finnas tillrackligt med tid for att de sjalvstandigt
ska kunna genomféra sina uppgifter.

Uppratthalla den fysiska orken och stimulera motoriken &r ett
tredje mal under veckan. Det gors genom att aktiviteterna
anpassas till barnet fysiska mojligheter. Uthallighet tranas bland
annat genom walkie talkie, trekamp eller rorelser till musik som
ger mojlighet till traning med 1ag belastning och naturliga pauser.
Under dagarna finns tillfallen till vila och avslappning. Ett
uppskattat rum ar Sinnenas rum dar man kan dra sig undan och ta
det lugnt.
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— | klassrummet kan man ha flera saccosédckar, dar alla elever kan
sétta sig och vila. Finns det flera av samma sort, behdver ingen
kanna sig utpekad n&r man anvander den, sdger Bodil Mollstedt.

For att bidra till att starka sjalvkanslan finns manga tillfallen till
samtal dar man kan dela erfarenheter. | den dldre gruppen borjade
redan forsta dagen med att eleverna gjorde en mindmapp om
SMA for att ta reda pa vad man vet och tanker om sin sjukdom,
vad den innebér, hur det &r att ha assistenter och hjalpmedel till
exempel.

— FOr att bidra till sjalvkénslan starker vi hela tiden gruppen. |
trekamp till exempel delas man upp i grupper. Varje person
jobbar en och en i tre olika aktiviteter. Podngen i varje grupp
laggs ihop. En dag senare gér man samma igen for att se om ens
grupp kan sla sina framsteg.

Den goda cirkeln

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

— Den innebdr att lustfyllda upplevelser gor barnet intresserat av
att ta egna initiativ, vilket i sin tur gor henne eller honom mer
delaktig och aktiv. Da uppmuntras utvecklingen.

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

Lanktips:

logopedeniskolan.blogspot.se

skoldatatek.se/verktyg/appar

skolappar.nu — appar kopplade till det Centrala innehallet i Lgr11
appstod.se — samlingsplats fér appar som stod

mathforest.com — lag/mellan valj niva

Mfd.se — myndigheten for delaktighet

serholtsforlag

Outdoor big point

Date larmaterial

Arvid fick forst ingen plats pa férskolan, som foraldrarna hade
onskat, eftersom Anna inte hade nagon inkomst. Hon forsokte fa
A-kassa, men fick avslag da hon inte kunde sta till
arbetsmarknadens forfogande pa grund av varden av Arvid.
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— Vi ansokte om vard av allvarligt sjukt barn, men pa
forsakringskassan ville de bara ha en dédsdag pa Arvid. Vi kom
alltsa ingen vart, det var rena Moment 22.

Deras sista hopp var att fa ja pa en ansokan om personlig
assistens. Andra avradde dem, eftersom Arvid ansags “for liten”,
varden av honom bedémdes vara inom foraldraansvaret.

Men familjen holl pa att fa sin ekonomi kraschad och de beslét att
prova. De ansokte till kommunen och fick ja till personlig
assistans. Anna blev personlig assistent pa 60 procent.

— | samma veva fick vi veta att forskolan anstallt en person som
extra stod till Arvid.

Forskolan installerade dorroppnare och skaffade hdj— och
sénkbart skotbord for att kunna ta hand om Arvid.

Nar Arvid var ett ar och nagra manader bérjade han forskolan.

Syskon till barn med funktionsnedsittning behover kunskap,
nagon som lyssnar pa dem och mdjlighet att triffa andra i
samma situation. Det visar forskning p4 omradet och
erfarenheter frin Agrenskas familjevistelser och
syskonprojekt. Det beriittar Linda Kjellgren Ohman,
specialpedagog pa Agrenska.

En syskonrelation &r inte lik ndgon annan relation man har i livet.
Den ir ofta livets ldngsta och innehdller néstan alltid bade
positiva och negativa inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedséttning kianner ofta
blandade kénslor infor situationen. De kan inte vilja bort den utan
maste hitta ett sétt att forhalla sig till den.

Studier om syskon

Studier om syskon till barn med funktionsnedsittning visar
foljande:

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

Information dr inte detsamma som kunskap. Man vet inte hur
mycket syskonet forstétt och hur han eller hon tolkat
informationen om sjukdomen och vad den innebér.
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Att forsta och skapa kunskap tar tid. Man kan behdva prata om
syskonets funktionsnedsittning kontinuerligt eftersom situationen
fordndras, precis som barnets fragor och funderingar.

Syskon maste fa mdjlighet att stilla sina egna fragor angaende
systerns eller broderns funktionsnedséttning. Det dr vanligt att
syskon bir pa fragor de aldrig vagat stélla till nagon. En del tror
att de sjdlva kan ha orsakat skadan.

— De fragor barnen stéller behover de fi svar pa. Forsoker man
sdtta igdng ett samtal om deras brors eller systers sjukdom kan det
bli ett samtal.

Yngre syskon uppfattar mycket tidigt omgivningens behov av
hjdlp. De har ménga varfor-frdgor och behdver svar som
anpassats efter deras niva.

— Redan i tidig alder kan de forsta att ndgon behdver hjilp och
hidmtar nappen nér deras bror eller syster griter.

Efter nioarséaldern far barn en mer realistisk syn pé tillvaron. De
borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet i nagon man ar avvikande. Barnen noterar blickar och
reaktioner fran omgivningen och borjar fundera pé hur de ska
forklara for andra.

— DA ér det bra att i familjen ha en gemensam forklaring pa
diagnosen, som syskonet kan anvédnda for att berétta for andra:
min bror har svaga muskler.

Aldre syskon tar ofta p4 sig ansvar for att forildrarnas ska orka
och sin egen roll: Maste de hjdlpa till &ven om de inte har lust? De
funderar ocksd over drftlighet och existentiella frigor som varfor
de sjdlva inte drabbades nir deras syster eller bror gjorde det. En
del kinner skuld 6ver att vara friska.

Kunskap, kinslor och bemistrande

Under familjevistelserna p4 Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgar ifran kunskap, kinslor och
bemadstrande.

Kunskap ges utifran fradgor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det &r ofta littare for dem att formulera fragor 1
grupp, som sedan besvaras av en lékare, sjukskoterska eller annan
kunnig person.

— Vi berittar ocksaé att de sjélva inte bar nagot ansvar for att
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syskonet blivit sjukt och hjélper dem med strategier for hur de ska
hantera fragor fran omgivningen. Nir de dker frin Agrenska ska
de ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sddana situationer.

Kdinslor hanteras genom ett Oppet och tillatande klimat, dér alla
ska kénna sig bekvdma med att prata fritt. Barnen och
ungdomarna gor roliga aktiviteter tillsammans for att bli
sammansvetsade som grupp, da blir det léttare att prata om
personliga saker. Det dr viktigt att inte avvisa jobbiga kidnslor utan
att sdtta ord pa dem.

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

Manga barn har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare.
Sadana saker kan ju ingen ge nigra svar pd, men ofta dr det béttre
att fundera tillsammans med barnen 4n att inte berdra &mnet alls.
Man kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur
den kan bli.

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

Positiva sidor

Linda Kjellgren Ohman beskriver ocksé positiva aspekter for
syskon till barn med funktionsnedséttningar. De lar sig tidigt att
respektera olika ménniskor, att ta ansvar, kdnna empati och
forstaelse, samt att sétta saker i perspektiv.

— Dessutom ndmner méanga att det dr harligt att f4 ga forbi kon pa
Liseberg. Sddana saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro!

Syskonens tips till foridldrar

Syskon har sagt att fordldrar gérna far berédtta om sjukdomen om
vad den innebdr. Och prata om nuet och framtiden.

De vill girna ha egen tid tillsammans med fordldrarna, men det
behover inte vara ndgon méarkvérdig resa utan handlar mycket om
de enkla tillfdllena i vardagen som att g& och fika eller titta pd en
film tillsammans.

En mamma berittade att nir tondrssonen kom hem vid 22-tiden
tog de en kopp te tillsammans och pratade innan de gick och la
sig. Det gav bade henne och sonen en fin stund tillsammans, som
de bada uppskattade.
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Syskonens tips till lirare

Syskon vill att skolpersonalen fragar hur de mar, inte bara hur
deras bror eller syster mar. De Onskar att lirarna har forstaelse for
situationen hemma, nir brodern eller syster med
funktionsnedséttning varit sjukt till exempel.

Syskonléiger

Agrenska har de senaste &ren haft mojlighet att anordna ett
syskonldger tack vare finansiering via vélgdrenhet fran lopare i
Goteborgsvarvet.

Liis mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pd
syskonkompetens.se

Pa webbplatsen finns bland annat samtalsverktyg och ldstips. Ddr
finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
frdagestdllningar som fordldrar sjdilv berdttat om.

Arvid har tva yngre syskon

Lillasyster Elsa, foddes nar Arvid var tva ar. Hon gick pa samma
forskola som Arvid innan han bérjade i skolan. Hon avundas sin
bror och vill ocksa ha en personlig assistent och en knapp pa
magen.

— Hon &r vart solsken, var lilla yrvind och det basta som finns for
Arvid.

— V1 har hela tiden sagt att ”det inte dr synd om Arvid”.

Han ska inte fa nagra sarskilda privilegier utan lara sig hur man
upptréder i séllskap med andra. Det &r viktigt for hans mentala
hélsa, menar foréldrarna som vill att han ska bli stark och
sjalvstandig. De vill att han ska kunna ge ett bra svar om nagon
fragar varfor han sitter i rullstol: ”’jag &r svag i benen”.

— Mer behdver han inte forklara, sager Anders.

Nar Arvid hostar vill Elsa garna hjélpa till. De retas och brakar
med varandra som vilka syskon som helst.

Eftersom Arvids sjukdom kraver sa mycket uppmarksamhet har
foraldrarna bestamt att syskonen ska ga till kurator och prata om
hur de kénner sig. Arvid och Elsa sitter en stund var hos kuratorn
och véntar medan den andre har sin stund.

— Vi later dem halla pa sa lange de vill med dessa samtal...

— Hittills tycker de om att ga till kuratorn och prata om sig sjélva.
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For ett ar sedan fick de en lillebror. Han &r ocksa frisk barare av
SMA.

Information fran NMSA

Bli medlem i Nitverket for spinal muskelatrofi och fa den
senaste informationen om vad som hiinder i Sverige och
varlden.

Det berittar Caroline Nord fran Nétverket for spinal
muskelatrofi, NMSA.

NMSA ir en patientforening som bildades 2013. Syfte var att
stirka kunskapen om SMA. Idag finns 316 medlemmar.

Foreningen har varit mycket aktiva for att f4 en rekommendation
for nya likemedlet Spinraza och haft méten med NT-radet bade
fore och efter beslutet. Man har ocksa deltagit mycket i media,
bland annat genom dokumentérfilmen Roy méste leva som sénts
pa SVT.

Lis mer om foreningens arbete pa nsma.nu

Arvid idag
Arvid dr en glad och sprallig kille. Foraldrarna beskriver honom
som sjalvstandig tack vare att han har personliga assistenter.
— Det ska kannas normalt att ha en personlig assistent med sig.
Assistenterna dr inga “barnvakter”, utan Arvid maste fa leva full
ut. Han maste fa vara arg, eller fa gora dumheter. Han &r ju ett
barn, sdger Anna.
— Vill han kasta sncboll pa pedagogerna, ska han kunna saga det
till assistenterna, som blir hans “hénder”, sdger Anders.

Nar Arvid skulle borja i forsta klass tog Anna med sig en
fysioterapeut fran habiliteringen.

— Min erfarenhet &r att man alltid ska ta med en sakkunnig
personal i sadana lagen, for att personalen pa skolan skulle lara
sig hur de skulle tdnka” kring Arvids behov, sdger Anna.

Genom de manga moéten de gjort tillsammans har foraldrarna och
fysioterapeuten blivit en bra enhet som hjalps at.
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Det ar en sak att justera skolan inomhus, men inte lika latt
utomhus. Skolgarden ar inte anpassad och Arvid blir ibland
utanfor nar det blir lekar dar han inte kan komma med sin rullstol.
— Vi har utvecklat ett kodsprak med pedagogerna, sa att Arvids
assistent kan kontakta personalen om han blir utanfor. Da agerar
de och laser situationen. Eller sa pratar de direkt med Arvid: ska
vi flytta ut till fotbollsplanen?

Arvid sjalv sager att han kan allt, men han gor det pa ett annat satt
an andra barn. Han gor det med hjélp av assistenterna.

| idrotten har foraldrarna och assisterna god kontakt med lararna
sa att Arvid ska bli s delaktig som mojligt. Att ga balansgang
kan goras sa att Arvid far kora langs en tejpad linje pa golvet.

Arvid har sondmat och gar konstant pa antibiotika for att halla en
del infektioner stangen. Han har fot- och handortoser pa varje
natt, samt bipap.

— Sé lange han inte klagar, har han dem pa, aven om radet brukar
vara att ha en i taget, sager Anna.

— Vi tycker det ar battre att introducera allt pa en gang, for att
kunna ta bort nagot om han blir stérd, séger Anders.

Arvid ar en dinosaurieexpert, och kan s mycket att han blivit
erbjuden jobb pa ett dinosauriemuseum.
— Han é&r fragvis och ger sig inte forran han kan allt.

Anna och Anders stéller garna upp och hjalper andra foraldrar.
Det ger energi.

— Man ska inte beh6va uppfinna lampan tva ganger, en i varje
kommun, séger Anna.

Deras rad till andra i samma situation &r att lagga energi pa det de
maste gora sjalv, men be om hjalp med resten.

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

Det sager dvertandldkare Anna Odman och logoped Lisa
Bengtsson, som arbetar pa Mun-H-Center.
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Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pé Lilla Amundén
samt pa Odontologen i Goteborg. Det &r ett nationellt
kunskapscenter med syfte att samla, dokumentera och utveckla
kunskapen om tandvard, munhalsa och munmotorik hos barn med
séllsynta diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra till ett béattre
omhéndertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhoriga.

| Sverige finns ytterligare tva kompetenscentrum for sallsynta
diagnoser som rér munhalsa i Umea och i Jénkdping.

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
tandldkare och en logoped en Oversiktlig undersokning och
bedémning av barnens munforhallanden. Observationerna,
tillsammans med information som foraldrarna lamnat, stélls
samman i en databas.

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

Munmotorik vid SMA

Vid SMA ar det vanligt med nedsatt muskeltonus och
muskelstyrka. Det kan leda till tugg- och svaljsvarigheter och
paverka tal och mimik. Talet kan bli mer otydligt och lite nasalt
och personen far ofta en svag rost. Pa grund av svagheten i
lapparna kan det bli svarare med salivkontrollen.

Kéklederna ar paverkade av ledstelhet vid SMA. Det innebéar
forutom nedsatt gapformaga ocksa nedsatt rorlighet i kaken.
Ledstelheten kan ge tuggsvarigheter och pa sikt forsvara mun-
och tandvard. Tungfascikulationer, muskelrorelser i tungan, ar
vanliga.

Nagra av barnen pa familjevistelsen hade hypotonus, en svaghet i
muskulaturen. Barnen hade ocksa mindre gapformaga an
referensmatten. Nagra hade otydligt tal.

Fran formularen som foraldrarna fyllt i framgar att en del barn har
at- och svéljsvarigheter. Latt dregling forekommer ocksa.

Atande

Svarigheter att dta kan ha ménga orsaker. Det handlar om aptit
som hor thop med viljan och orken att &ta, fardighet att rent
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motoriskt kunna dta och sdkerhet att ata sikert och inte sétta i

halsen till exempel.
For ratt insatser vid atsvarigheter behéver logopeden undersoka

barnet for att ta reda pa vad svarigheterna beror pa. Handlar det
om muskelsvagheten, ’drivet”, eller dr det andningen som ar ett
hinder? Ibland kan det handla om svarigheter fa i sig vatska.

Tal och sprak

Talsvarigheter vid SMA kan vara att talet ar svagt eller icke
distinkt till exempel pa grund av andningsvarigheter,
muskelsvaghet eller nasal klang.

Gapformaga

Gapformagan ar ofta begransad vid SMA. Det basta for att
bibehalla gapformagan och férebygga stelhet i kakleden &r att
anvénda vardagsaktiviteter fOr traning. Ett satt &r att se till att
barnet gapar i maxlage nar man borstar tanderna. For sma barn
kan man anvénda munlek.

— For att 6ka rorligheten gapa stort och skjut fram kaken. Det
finns sarskilda gapverktyg som TheraBite och gapklamma, sager
Lisa Bengtsson.

Munhélsa vid SMA

Nar det galler munhélsan, som &r tandlakarens ansvarsomrade, ar
det kant att:

— gapférmagan ar nedsatt

— rérelseomfanget ar mindre i underkaken

— variationer av bettavvikelser

— svarigheter att borsta tanderna

— Era barn har fina tander, men kanske har barnet svarare att
borsta sjélv. Det kan bero pa att barnet blir trétt i tuggmusklerna,
eller att det ar svart att komma &t riktigt, sager Anna Odman,
tandlékare.

Tand- och munviérd for barn och ungdomar med sérskilda
behov

Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvarden ér sa bra
att en god munhélsa kan bevaras.

Att komma igang med goda vanor tidigt dr viktigt. Alla bor
anvinda fluortandkrdm. Tandvarden rekommenderar fordldrar att
hjilpa sina barn med tandborstningen och borsta tva ganger om
dagen.
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Niér nya kindtdnder kommer &r 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 hjdlpmedel som kan underlatta
munvérden. Tandvardspersonalen hjilper till att individuellt prova
ut ldmpliga hjidlpmedel.

Vid érliga undersokningar pa tandklinik &r det viktigt att
tandldkaren far kinnedom om barnets aktuella hélsa och
medicinering, da det kan péaverka salivens kvalitet och ge
muntorrhet med 6kad risk for karies, hél i tinderna, som foljd.
Kontroll av bettutveckling, kékleder och kikmuskulatur ar ocksé
viktig att utfora forutom sedvanlig kontroll av munhygien,
tandkott och tédnder. Ett eller tva aterbesok mellan de ordinarie
besdken rekommenderas for polering och fluorbehandling av
tdnderna.

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn
och ungdomar med sirskilda behov ett anpassat
tandvardsomhindertagande.

Basta hjalpen pd hemmaplan ar genom habiliteringsteam,
logopedmottagning, nutritionsteam och oralmotoriska team.
— Er tandvardspersonal far garna ringa oss for konsultationer,
sager Anna Odman.

Personlig assistans
For att fa en personlig assistent kravs det att man har stora
och varaktiga funktionsnedsattningar och tillhér en av LSS
personkretsar. Det berattar Louise Jeltin,
assistanssamordnare pa Agrenska assistans.

Assistentens uppdrag r att hjélpa till med grundldggande behov
som att dta, pa- och avkladning, kommunikation och personlig
hygien. Behoven maste vara av praktisk karaktér — att behova
hjélp med aktivering, pdminnelser och motivation &r inte
tillrackliga skal for att fa assistans.

For att kommunikation ska anses utgora ett grundliggande behov
kravs att det behdvs en tredje person for att kommunikation ska
vara mojlig. Den tredje personen behdver ha ingaende kunskaper
om individen, funktionsnedséttningen och séttet att kommunicera.

Dokumentation nr 554 © Agrenska 2018 43



Spinal muskelatrofi

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

Foraldraansvar

De grundldggande behoven rdknas som forédldraansvar tills barnet
fyllt nio ar. Dérefter rdknas de inte som fordldraansvar.
Kommunikation réknas inte som fordldraansvar efter att barnet
fyllt sex ar. Undantag &r kontakt med myndigheter eller sjukvéard,
da det giller tills barnet &r nio ar.

— Tillsyn anses av Forsékringskassan helt hora till
fordldraansvaret tills barnet ar fem ér.

Om de grundlidggande behoven uppgar till 20 timmar eller mer
per vecka ansoks assistansersittning fran Forsiakringskassan.
Om grundldggande behov inte uppgér till 20 timmar kan man
sOka personlig assistans hos kommunen.

Assistans i skolan
I vissa fall finns skal till att personen har en personlig assistent
dven 1 skolan. Det giller till exempel

e isituationer dir personens funktionsnedséttning skapar sarskilda
svarigheter att kommunicera med andra én den personliga
assistenten

e nir det med hénsyn till personens hdlsotillstind ér viktigt att den
personliga assistenten finns till hands

e isituationer dir funktionsnedsittningen gor det sirskilt angeldget
att personen har ett starkt begrdinsat antal personer knutna till sig

e om funktionsnedséttningen &r sddan att personen behover tilligang
till ndgon som har ingdende kunskap om honom eller henne och
hilsotillstdndet.

Anhdriga som assistenter

Det finns flera skél till att anhdriga (fordldrar, syskon, mor och
farfordldrar) véljer att bli personliga assistenter. Det kan handla
om ekonomi, integritet, praktiska skél och att det ger en unik
mdjlighet att vara ndra barnet.

Hjalp med personlig assistans

Det finns ingen réttshjélp for de som vill 6verklaga
Forsédkringskassans eller kommunens beslut om personlig
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assistans genom att driva LSS—mal i domstol. Men det finns
jurister pa assistansbolagen att himta kunskap och stod hos.
Aven hos brukarorganisationer kan man fa hjilp: LaSSe
Brukarstodcenter (Vastra Gotalandsregionen), 031-841850
BOSSE — Réd, Stod & Kunskapscenter (Stockholm), 08-
54488660

Navigera i samhallets stod vid SMA

Det finns en rad stod fran samhéllet som kan vara aktuella vid
SMA, bland annat avldsarservice, korttidsvistelse ledsagarservice.
Det beréttar Emy Emker, som &r socionom pa Agrenska.

Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade, LSS finns
till for att ge goda livsvillkor. Det ar en réttighetslag med tio olika
insatser.

LSS har insatser for personer

— med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand.
— med betydande eller bestaende begavningsmassigt
funktionshinder eller hjarnskada i vuxen alder féranledd av yttre
vald eller kroppslig sjukdom

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

Foljande stodinsatser fran kommunen kan bli aktuella for
personer inom LSS personkretsar:

Avl6sarservice

Avlésarservice i hemmet ger anhdriga en chans att fa avkoppling
och utratta sysslor utanfor hemmet. Det kan erbjudas bade som
regelbunden insats och som l6sning vid akuta behov.
Korttidstillsyn for ungdomar géller fore och efter skoldagen samt
under skollov.

— Det ar for att foraldrarna ska kunna forvarvsarbeta, men ocksa
for att barnet ska fa en meningsfull fritid. Det &r viktigt att tanka
pa att avlosarservice kan paverka vardbidraget.

Korttidsvistelse

For de foraldrar som har ett barn med funktionsnedséttning kan
korttidsvistelse for barnet ge tillfélle till avlésning och utrymme
for avkoppling. Under vistelsen far barnet byta miljo, far
rekreation och en chans till personlig utveckling.
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Ledsagarservice

Ledsagarservice under ett vardbesok eller kontaktperson, som ett
stod utanfor familjen &r andra stéd som kan sokas. Bostad med
sérskilt stod, till exempel i en gruppbostad (med personal om
stdd) eller servicebostad (med gemensam service som restaurang)
ingar ocksa i stodformerna. Daglig verksamhet, for att ge
stimulans, utveckling och gemenskap &r ytterligare en stodform.
For att ansoka om stoden kan man fa hjalp hos habiliteringen,
kuratorn, brukarstédsorganisationer (Lasse, Bosse)
Brukarstédscentrum, organisationerna HSO, FUB, DHR eller
RBU.

Anhdorigstod

Behovet styr hur stodet ska se ut till den anhérige kan vara. Det
kan handla om vagledning, samtalsstod eller friskvard. For att
ansdka om anhorigstod ska man ta kontakt med en
anhorigkonsulent/ anhorigstodjare i kommunen.

Bostadsanpassning

Atgirderna ska vara “nddvindiga for att bostaden skall vara
dndamalsenlig”. Ansokan gors hos kommunen och behovet ska
styrkas av arbetsterapeut, ldkare eller annan sakkunnig. Om
beslutet inte blir som familjen 6nskat kan det 6verklagas. Las mer
pa boverket.se

SIP

For personer med manga vard- och samhallskontakter ska
landstinget och kommunen upprétta en individuell plan. | den ska
det tydligt framga vilka insatser som ingar och vem som ansvarar
for dem. Se mer pa
https://skl.se/halsasjukvard/kunskapsstodvardochbehandling/samo
rdnadindividuellplansip.samordnadindividuellplan.html

Forsakringskassan

Numer gar det att skapa en sammanstallning om
Forsakringskassans stod baserad pa det egna barnets behov. Den
finns pa Forsakringskassans webbplats.

Ga in pa forsakringskassan.se Tryck pa Funktionsnedséttning,
Tryck pa Guide for dig med funktionsnedséattning, Skapa en egen
guide — tryck pa start, skriv barnets personnummer och folj
anvisningarna.
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Forskolan och skolan

Skollagen fran 1 juli 2011 slar fast att samma regler géller for
fristdende som offentliga forskolor och skolor. Det innebiar bland
annat att rektor och forskolechefen har fatt 6kat ansvar nér det
géller stod till elever som behover det. Rektorn dr skyldig att
skyndsamt utreda om en elev behover sérskilt stod. Ett
atgdrdsprogram ska uppréttas for hur eleven ska klara sina
kunskapsmal. Det ska vara konkret och visa vilket stod som
behovs fran skolans sida.

— Flera av skolans beslut kan 6verklagas. Det giller till exempel
atgardsprogram och ritten till skolskjuts. Vénd er till
Skolvésendets dverklagandendmnd om ni dr missndjda med ett
sadant beslut.

Infor forindringar

Infor alla forandringar &r det viktigt med forberedelser. Det géaller
till exempel nar barnet borjar forskola och vid 6vergangen fran
forskola till skola. Och vid alla stadiebyten.

Ta kontakt med forskola och skola infor bytet. Gor gérna
studiebestk pa skolan om det finns osékerhet om vilken som
passar barnet béast.

Ge skriftlig information om barnet, till exempel dokumentationen
om barnets diagnos nar det ar dags for skolstart.

Forbered motet!
— Som foralder till ett barn med funktionsnedsattning blir det

manga moten med de parter som omger barnet. Forbered er val
infor motet och se till att ha med alla beslutsfattare pa motet. Det
kan till exempel vara bra att ha med skolskéterskan pa motet.

Ha en dagordning och bestam pa forhand hur lang tid métet ska
vara. For ett protokoll om vem som ska gdra vad till ndr. Boka en
ny tid for aterkoppling och uppfdljning av atgarderna. Om det
verkar vara svart att fatta ett beslut pa grund av olika asikter stall
da fragan: Hur gor vi da? Det betonar att ansvaret for en 16sning
ar gemensamt.

Undantagsbestimmelsen

| skollagen finns en undantagsbestdmmelse i

10 kap 21 § tidigare kallad Pysparagrafen. Den ger elever med
funktionsnedséttning ratt att undanta vissa delar i kunskapskraven
och @ndé fa godként betyg. Formuleringen lyder: ”Om det finns
sarskilda skal far det vid betygssattningen bortses fran enstaka
delar av de kunskapskrav som eleven ska ha uppnatt. Med
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sérskilda skal avses funktionsnedsattning eller andra liknande
personliga forhallanden som inte ar av tillfallig natur och som
utgor ett direkt hinder for att eleven ska kunna na ett visst
kunskapskrav.”

Vart vinder vi oss?

Den som dr missndjd ska i forsta hand vinda sig till skolans
rektor.

| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller
ndmnd i kommunen. Eller till

Skolverket

www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjanst:

Tel: 08 - 527 332 00

upplysningstjansten@skolverket.se

Fonder
Fonder kan stkas for ekonomiskt stod pa grund av dkade
omkostnader pa grund av sjukdom, resor eller for hjalpmedel.

Fonder hittas pa

sjukhuset

Biblioteket (”Alla dessa fonder” och ”’Stora fondboken™)
Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas
habilitering.se/funktionshindersguiden/ekonomi/fonder
Foretag

Tips pa bra webbplatser.

agrenska.se — Agrenska
agrenska.se/syskonkompetens

fk.se - FOrsékringskassan

1177.se — Sjukvardsupplysningen
socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen
skolverket.se — Skolverket
barncancerfonden.se/elevers-ratt
spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
mfd.se — Myndigheten for delaktighet
do.se — Diskrimineringsombudsmannen
notisum.se — Lagar pa natet

Informationscentrum for ovanliga diagnoser
Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for ovanliga

diagnoser. Den innehaller for narvarande informationstexter
om cirka 300 ovanliga diagnoser.
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Texterna produceras av Informationscentrum for ovanliga
diagnoser vid Goteborgs universitet i samarbete med ledande
medicinska experter och foretradare for patientorganisationer.
Kvalitetssakring sker genom granskning av en sarskild
expertgrupp utsedd av universitetet.

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och ytterligare
diagnoser tillkommer varje ar. Texterna 6versatts ocksa successivt
till engelska. Till varje text finns dven en folder som kan bestéllas
kostnadsfritt eller laddas ner fran Socialstyrelsens webbplats.

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

L&s mer pa: socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

Nationella funktionen for sallsynta diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omradet sallsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inréttat Nationella
Funktionen Sallsynta Diagnoser, NFSD, som drivs av
Agrenska.

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012 arbetet
1 enlighet med uppdraget. Uppdraget dr att...

...bidra till 6kad samordning och koordinering av hilso- och
sjukvardens resurser for personer med sallsynta sjukdomar liksom
Okad samordning med bland annat socialtjanst,
frivilligorganisationer.

...bidra till spridning av kunskap och information till alla delar av
hélso- och sjukvarden och till an-dra berérda samhéllsinstanser
samt till patienter och anhériga.

...bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter
mellan de aktorer som bedriver verksamhet pa omradet.
...1dentifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och
information med andra l&nder och internationella organisationer.

Agrenska, som driver NFSD, &r ett nationellt kompetenscenter
med helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med
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funktionsnedséttning, deras familjer samt professionella som de
moter. Mer om NFSD:s verksamhet kan du lasa pa www.nfsd.se
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En sammanfattning av dokumentation nr 554

Spinal muskelatrofi, SMA, dr en éarftlig sjukdom dér motoriska nervceller i ryggmérgens framhorn
bryts ner. Nedbrytningen leder till muskelsvaghet och muskelfortvining (atrofi).

Symtomen pa SMA ér liksidig (symmetrisk) muskelsvaghet och tilltagande muskelfortvining, mest
uttalad i muskulaturen narmast kroppen, det vill sdga muskler i brostkorg, rygg, skuldror och bécken.

SMA forekommer i olika svérighetsgrader. Generellt géller att ju

tidigare symtomen visar sig, desto svarare blir symtomen.
Varje ar insjuknar fyra till sex barn per 100 000 fodda i den svaraste och vanligaste formen av SMA,;

typ I.

| det internationella vardprogram som tagits fram fér SMA finns ett tjugotal olika funktioner som ska
foljas kontinuerligt. Familjerna behdver tidigt kontakt med habiliteringen.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER o
Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser A G REN S KA
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