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Spinal muskelatrofi

Agrenska ér ett nationellt kompetenscentrum for
sdallsynta diagnoser och en unik métesplats for barn,
ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar,
deras familjer och professionella. Det ar belaget pa
Lilla Amunddn séder om Goteborg.

Agrenska &r en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter, sdsom familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser,
utbildningar och konferenser. Agrenska driver ocksa
Informationscentrum for séllsynta halsotillstand som ansvarar
for att ta fram och kvalitetssékra informationstexter till
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand
och sprida information om dessa.

Varje ar arrangeras drygt tjugo vistelser for familjer fran
hela Sverige. Under vistelsen far foraldrar, barn med
diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, maojlighet att
utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och
diskussioner kring aktuella medicinska ron, pedagogiska
fragor, psykosociala aspekter samt det stdd samhallet kan
erbjuda. Barnens program ar anpassat efter barnens
forutsattningar, maojligheter och behov.

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband
med familjevistelsen 2022 och &r skriven av Petra Bryntesson,
redaktor vid Agrenska. Den reviderades under familjevistelsen
2023. Innan informationen blir tillgénglig for allménheten har
varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det
kan vara att leva i en familj med ett barn som har SMA typ 2
berattar en deltagande familj om sina erfarenheter.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbplats,
déar de kan laddas ner som pdf: agrenska.se.

© Agrenska 2023, nr 675 2


https://www.agrenska.se/om-oss/verksamheter/nationellt/kunskapsstod/dokumentationer---att-leva-med-ett-sallsynt-halsotillstand/

Spinal muskelatrofi

Forelasare som har bidragit till innehallet i denna dokumentation

Christopher Lindberg, docent och 6verlakare pa
Neuromuskulart centrum och Klinisk genetik vid Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Géteborg

Lars Alberg, 6verlakare pa Neurologisk utredningsmottagning
barn vid Drottning Silvias barnsjukhus i Géteborg

Anastasia Filiou, lakare pa Respirationsmottagningen vid
Astrid Lindgrens barnsjukhus i Solna

Ann-Charlott Soderpalm, 6verlakare pa Ortho Center i
Goteborg

Johanna Weichbrodt, specialistarbetsterapeut pa Neurologisk
utredningsmottagning barn vid Drottning Silvias barnsjukhus i
Goteborg

Daniel Belovic, styrelseledamot i Natverket for spinal
muskelatrofi, NSMA

Medverkande fran Mun-H-Center
Anna Odman Roussakis, specialisttandlakare
Lisa Bengtsson, logoped

Medverkande fran Agrenska

Anna-Karin Bjornstrom, koordinator

Louise Jeltin, koordinator

Petra Bryntesson, redaktor for dokumentationen

Har nar du oss

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

© Agrenska 2023, nr 675 3



Spinal muskelatrofi

Innehall
GBNELIK ... 5
Fraga till Christopher Lindberg .........ccccovvveviieiieeic e, 9
Medicinsk INformation............ccoooiiiiiiiiiiie e 10
Fragor till Lars AIDEIG .........ccvvveievveeeeieee e 14
Oskar har SMA YD 2....oiiiiieeee e 15
Forskning och lakemedel ... 17
Fragor till Lars AIDEIG .......cocviiiieeiie e 18
Oskar behandlas med Spinraza............ccccccuvvviiiiiiiiiiiiiinnnns 20
Andningsstodjande behandling ...........ccccooeiiieiiiiiiii 21
Fraga till Anastasia FilioU ..........cccccooveeeiiiee e, 23
(@5 0] 1= o | PR 24
Fragor till Ann-Charlott Soderpalm.........ccccccevvevieevieeineenen. 27
Oskar har stela KNAn ... 27
Fysioterapi och arbetsterapi...........ccccuvvveeiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiianes 28
Fragor till Johanna Weichbrodt:.............ccccceevvveeiiieie e, 32
Mat, naring och atande.............cccccceveiiii e, 34
Oskar har en kompis med SMA..........coooriiiiiii e, 36
Agrenskas pedagogiska arbetsmetoder ................cccccven.... 37
SYSKONIOIEN ... 39
Oskar har en Storebror ... 41
Munhélsa och mMuNMOLOriK ...........c.cuvviiiiiiiiiiiie e 41
Stod i SAMNAIIEt..........eeiiiii 45
Personlig assiStans ........cccouuiiiiiiiiiiiece e, 50
Hopp och oro infOr framtiden ................eeveiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiees 52
Natverket for spinal muskelatrofi — NSMA...............cccevveeene 53
Riksforbundet Sallsynta diagnoSer..............vvvvvviviiiiiiiiininnnns 54
Informationscentrum for sallsynta halsotillstand................... 55

© Agrenska 2023, nr 675 4



Spinal muskelatrofi

— SMA orsakas av forandringar i genen SMN1, vilken
har stor betydelse for kroppens motoriska funktioner.
Det sager Christopher Lindberg som ar éverlakare pa
Klinisk genetik vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset i
Goteborg.

Varje individ har arvt halften av arvsmassan fran sin mamma
och hélften fran sin pappa. Generna ar ungefar 25 000 till
antalet och finns i cellkarnan i kroppens alla celler i form av
DNA-spiraler. Spiralerna formar 46 kromosomer som i sin tur
bildar 23 kromosompar. Det sista kromosomparet &r
kénskromosomerna som hos kvinnor bestar av tva X-
kromosomer och hos méan av en X- och en Y-kromosom.

Basparen, som DNA-spiralerna bestar av, kopplar ihop sig i
olika sekvenser. Varje baspar utgors av fyra nukleotider som
forkortas A, T, C eller G. De ar genernas byggstenar och
ordningen pa dessa ar viktig for genens funktion. Den del av
DNA som direkt utgor mallar for proteiner kallas fér exoner och
de delar som inte kodar for nagot protein kallas for introner.

— Vi har ungefar tre miljarder baspar, men bara en procent av
dem ar kodande exon. Mallarna ar som bruksanvisningar for
alla proteiner i kroppen. Det ar proteiner som avgor hur
exempelvis kroppens celler fungerar och hur vi ser ut, séger
Christopher Lindberg.

Alla manniskor bar pa forandringar, varianter, i arvsmassan. De
flesta kanner vi inte till eftersom de varken ger upphov till
symtom eller sjukdomar. En mutation i en gen innebar att
basparen har andrats, vilket kan paverka bildandet av proteinet
for den aktuella genen. Om det bildas ett felaktigt protein kan
olika symtom uppsta. Vilka symtom som uppstar beror pa vilket
eller vilka proteiner som ar paverkade.

— For att utveckla SMA kravs att barnet arver en forandrad
SMN1-genkopia fran mamman och en fran pappan.
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Genetik vid SMA

SMN1, survival motor neuron-genen, finns pa den langa armen
pa kromosom 5. Genen &r en mall for tillverkning av proteinet
SMN, survival of motor neuron. SMN-protein ar viktigt fér de
motoriska nervcellerna, motorneuronen, som kontrollerar
kroppens viljeméassiga muskulatur. Mutationen i SMN1-genen
stor tillverkningen och skapar brist pa SMN-protein, vilket leder
till att motorneuronen bryts ner.

— SMN-protein finns i alla celler, men fyller bara en funktion i
motorneuronen, sager Christopher Lindberg.

SMN2-genen ar belagen bredvid SMN1-genen pa kromosom 5.
Den ar till 99 procent identisk med SMN1. SMN2 kodar for ett
liknande, men skérare SMN-protein som bryts ner mycket
snabbare. Vid avsaknad av SMN1 ar kroppen beroende av
SMN2-reserven. Antalet SMN2-genkopior spelar darmed in vid
SMA — det finns ett samband mellan mangden SMN-protein
som cellerna kan producera och sjukdomens svarighetsgrad.
— Gréanserna mellan de olika SMA-formerna ar inte exakta.
Normalt har man 0-5 kopior av genen SMN2 och en genetisk
analys kan faststalla antalet. Ju fler kopior av SMN2, desto
lindrigare blir sjukdomen.

Vanligtvis orsakas SMA av en deletion, det vill sdga att en del
av arvsanlaget saknas i bada kopiorna av genen SMN1.

Hos 95 procent av alla med SMA finns deletionen i genens
sjunde exon. Hos 2-5 procent orsakas sjukdomen av en
punktmutation, alltsa en mindre férandring, i den ena SMN1-
genkopian och en deletion i den andra. Bada varianterna leder
till att SMN-protein inte bildas.

— Om testet bara visar en deletion pa den ena genen gér man
en sa kallad sekvensanalys av den andra genen for att hitta
punktmutationen.

Arftlighet

SMA arvs autosomalt recessivt, vilket innebar att bada
foraldrarna ar friska barare av en forandrad gen. Vid varje
graviditet med samma foraldrar ar sannolikheten 25 procent att
barnet far den muterade genen i dubbel uppséattning (en fran
varje foralder). Barnet far da sjukdomen. | hélften av fallen far
barnet den muterade genen fran en av foraldrarna och blir da
en frisk barare. | 25 procent av fallen blir barnet vare sig sjukt
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eller barare av den muterade genen. Hos ungefar 2 procent av
alla med SMA orsakas sjukdomen av en nymutation i en av de
tva genkopiorna. | dessa fall &r bara den ena foraldern anlags-
barare, vilket ger lag sannolikhet for samma foraldrar att fa fler
barn med SMA.

Olika typer av SMA

SMA delas in i fem typer beroende pa i vilkken alder sjukdomen
visar sig. Symtomen &r likartade men svarighetsgraden och
prognosen varierar. Sjukdomsforloppet blir generellt svarare ju
tidigare symtomen visar sig.

Typ Antal Symtomdebut Motorisk
SMN2- funktion
kopior

SMA typ O | 0-1(2) kopia | i fosterstadiet/vid | dor inom

fodseln nagra
manader

SMAtyp 1 |2-3 kopior |inom 6 man kan inte sitta

SMA typ 2 | 2-3 kopior | efter 6 man kan sitta

SMA typ 3 | 3—4 kopior | 18-36 man kan ga

SMA typ 4 | 4-5 kopior | ivuxen alder kan ga

— Det finns en dverlappning mellan antalet SMN2-kopior och
sjukdomsformerna SMA typ 1-2, och den genetiska analysen
kan inte stélla exakt diagnos. Ofta har majoriteten av alla med
SMA typ 1 tva genkopior, medan det vanligtvis finns tre
genkopior vid SMA typ 2, sadger Christopher Lindberg.

Genetisk analys och vagledning

En genetisk analys kan visa det aktuella antalet genkopior i
SMN1 och SMN2. Den kan &ven faststalla mutationen hos
personen med SMA samt anlaget hos férdldrarna. Det finns
flera fordelar med att faststalla den genetiska orsaken till en
sjukdom. En &r att fa en uppfattning om prognosen, aven om
den skiljer sig fran fall till fall. En prognos gor det lattare att
bland annat utforma ett uppféljningsprogram. Manga upplever
det ocksa positivt att tillhdra en patientgrupp dar man kan fa rad
och st6d av andra i samma situation.

— Ofta har det forekommit stor frustration innan ett barn far en
diagnos som forklarar olika symtom. En del av familjens fragor
blir besvarade i och med att diagnosen stalls.
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Nar sjukdomens genetiska bakgrund ar kand kan familjen fa
genetisk vagledning, vilket ar en annan viktig aspekt med
genetisk analys. Genom genetisk vagledning kan ocksa anlags-
barare sparas hos syskon, kusiner och féraldrars syskon. En
partner till en person som ar konstaterad anlagsbarare for SMA
kan efter vagledning erbjudas anlagsbarartest. Da kan det paret
fa reda pa sannolikheten for dem att fa barn med SMA. De kan
ocksa fa veta vad som kan goras for att fa ett barn som inte har
sjukdomen. Anlagsbéarartest hos partner motiveras av statistik —
anlaget for SMA férekommer hos en per 35-40 personer.

— Man kan saga att en elev i varje storre skolklass bar pa
anlaget, sager Christopher Lindberg.

Det finns tva satt att ta reda pa om framtida barn kan fa SMA.
Bada metoderna forutsatter att den genetiska forandringen ar
kand, alltsa att man genom provtagning har faststallt vilken typ
av genetisk férandring som finns i familjen.

Fosterdiagnostik innebar att ett blivande foraldrapar kan fa
veta om fostret bar pa bada anlagen och kommer f& SMA. Detta
sker genom ett moderkaksprov i vecka 10-12, eller ett
fostervatten-prov i vecka 12—16. Provsvaret kommer inom tva
veckor.

— Foraldrarna ska inte gora provet av nyfikenhet, utan for att de
har som avsikt att avbryta graviditeten om fostret bar pa bagge
anlagen.

Om provsvaret visar att fostret inte har arvt bada anlagen ges
ingen ytterligare information om eventuellt anlagsbararskap.

— Informationen har ingen medicinsk betydelse for barnet som
inte kommer att fa SMA. Man utgar snarare fran ett integritets-
perspektiv. Det far bli ett stallningstagande i framtiden nar
barnet planerar att sjalv bli foralder.

Preimplantatorisk genetisk testning (PGT) ar en metod med
provrorsbefruktning (IVF) och genetisk analys av embryona i
attacellsstadiet. Darefter aterinfors ett embryo som inte bar pa
dubbla anlag, det vill saga ett barn som inte far SMA, till
kvinnans livmoder. | Sverige genomfors PGT pa Sahlgrenska
och Karolinska universitetssjukhusen. Fordelen med metoden
ar att det aterinférda embryot till 99 procents sakerhet inte bar
pa den sjukdomsorsakande genen. Nackdelen ar att metoden
ar tidskravande — fran remiss till paborjad process tar det ofta
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uppemot ett ar. Endast omkring en femtedel av varje insattning
leder till ett barn.

— Kvinnan maste vara under 40 ar eftersom fertiliteten darefter
minskar. Varje par far minst tre forsék med hormonstimulering
och aggplockning. De kan fa hjalp med att f& maximalt tva
gemensamma friska barn. Regeln ar dock inte langre knivskarp.

Fraga till Christopher Lindberg

Jag har anlag for SMA. BOor mina friska kusinbarn testa sig i
framtiden?

— Forst kan dina foraldrar testa sig for att ta reda pa om anlaget
finns pa dina kusinbarns sida. Déarefter kan dina foraldrars
syskon och syskonbarn testa sig. Om det visar sig att dina
kusiner ar anlagsbarare kan det bli aktuellt fér deras barn att
testa sig i framtiden. Det hamnar dock lite pa er att ta upp detta
med era slaktingar eftersom kliniska avdelningar inte sjalva tar
den kontakten.
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— SMA medfdr svaghet i nastan hela kroppen. De allra
flesta har dock kvar bra funktioner ovanfér "nashojd”,
det vill sdga i 6gon, kinder och panna. Det séager Lars
Alberg som ar barnneurolog vid Drottning Silvias
barnsjukhus i Goteborg.

Spinal muskelatrofi (SMA) ar en arftlig neuromuskular sjukdom
som medfor att motoriska nervceller bryts ned. Nedbrytningen
leder till fortskridande muskelsvaghet och muskelfortvining
(atrofi). Spinal betyder att det har med ryggmargen att gora.

— SMA kannetecknas av att muskulaturen férsvagas och
fortvinar i varierande utstrackning, sager Lars Alberg.

Forekomst

SMA delas in i fem olika typer, fran typ O till typ 4. Varje ar
insjuknar 4—8 barn per 100 000 nyfddda med SMA typ 1 som &r
den svaraste formen. 2—3 personer insjuknar arligen med SMA
typ 2 och 2-3 personer med SMA typ 3. SMA typ 4 &r en
mycket lindrig form med debut forst i vuxen alder. SMA typ 0 &r
en annu mer allvarlig form som ger mycket svara symtom redan
under fosterlivet. Barnen lever i nagra manader efter fodseln.

Kroppens motoriska enhet

Kroppens muskler och nerver hanger ihop som en motorisk
enhet: i ryggmargens framhorn finns muskelnervceller
(motorneuron) som styr musklerna. Fran motorneuronen gar
nervtradar ut till olika kroppsdelar via den neuromuskulara
kopplingen. Den neuromuskulara kopplingen ar 6vergangen dar
nervsignalen leder over till muskelfibrerna. Fran muskelfibrerna
leder sedan kanselnerverna tillbaka information till nervcellerna
och vidare till hjarnan. | ryggmaéargen finns vissa fardiga program
som styr hur den motoriska enheten fungerar och samverkar.
Reflexer ar exempel pa ett skyddsprogram som aktiveras nar
kroppen upplever fara eller smarta. Till exempel rycker vi bort
handen fran en het spisplatta.

— Den motoriska enheten fungerar som en kedja: om en lank
bryts paverkar det hela enheten. Oavsett var i kedjan det sker
uppstar liknande symtom, till exempel svaghet eller
lAngsammare rérelser, sager Lars Alberg.
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Genetisk orsak

Motorneuronens "0verlevnadsgener”, generna SMN1 och
SMN2, ar mall for tillverkningen av protein som kallas SMN,
survival of motor neuron. SMN-protein behdvs i nervens alla
delar — i cellkarnan, i nervtraden, i 6vergdngen mellan nerven
och muskeln — for att nerven ska 6verleva och ma bra. En
forandring i genen SMNL1 leder till en brist pA SMN-protein och
darmed till den nedbrytning av motorneuronen som orsakar
SMA. Sjukdomens svarighetsgrad paverkas av SMN2-genen,
som kodar for ett skdrare SMN-protein.

— Kroppen blir beroende av SMN2-reserven nar SMN1 inte
fungerar. Sjukdomen kan bli lindrigare av att man har fler
SMN2-kopior.

Symtom

SMA ger symtom i nastan hela kroppen till foljd av
nedbrytningen av musklerna. Om barnet inte har kunnat sitta
sjalvstandigt nar sjukdomen startar kallas den for typ 1. Har
barnet kunnat sitta men inte ga kalla den for typ 2, och om
barnet har lart sig att ga sjalvstandigt for typ 3. Tidiga symtom
ger svarare sjukdom, men om behandling sétts in tidigt
forbattras prognosen.

— De stora framstegen med nya lakemedelsbehandlingar har
gett mycket battre mdojligheter att lindra symtomutvecklingen.

Oralmotoriska svarigheter beror pa forsvagade muskler i mun
och ansikte. Det blir svart att gapa, tugga och svalja.
Felsvaljningar okar infektionsrisken. Aven néaringsintaget kan
forsvaras, vilket paverkar tillvaxten. Paverkade stamband kan
ge problem med rést och tal.

— Vardkontakten for personer med SMA bor besta av team med
bland annat lakare, dietist, logoped och specialisttandvard.

Andningsbesvar av olika slag ar vanligt vid SMA. En orsak &ar
slem som fastnar i luftvagarna. Besvaren ar ofta storst for barn
under tva ar, som har mindre luftvagar och en dkad infektions-
kanslighet. Det &r ofta motiverat med andningsstodjande
behandling och andningsgymnastik, till exempel PEP-mask,
koksaltinhalationer eller hostmaskin. Vid stora besvar kan
andningshjalpmedel som CPAP under dagtid vara till nytta.

— Vissa undrar varfor SMA ger s& mycket slem. Friska personer
producerar ocksa en hel del slem, men nar allt fungerar som det
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ska forslas slemmet hela tiden bort utan att vi marker det.
Personer med SMA har svart att gora sig av med slemmet
snarare an att sjukdomen i sig 6kar slembildningen.

Brostkorgens forsvagade muskler ger mindre andningsrérelser,
vilket leder till att lungvolymen sanks. Under somnen kan
sammanfallna luftvagar orsaka besvar som snarkningar och
sOmnapné. Somnregistreringar kan utreda vilka andnings-
hjalpmedel som behévs nattetid, till exempel CPAP eller BiPAP.
— Vilka atgarder som behovs ar till viss del individuellt, det som
fungerar for ett barn kanske inte fungerar for ett annat.

Trog mage och forstoppning ar vanliga besvar vid férsvagade
magmuskler och tarmrérelser. Symtom pa forstoppning kan
vara magsmartor, illamaende och minskad aptit.

— Besvaren kan komma smygande och utvecklas till en svar
forstoppning innan sjukvarden hinner reagera. Det ar viktigt att
ha en mage som mar bra, och darmed viktigt att sjukvarden tar
upp fragor kopplade till den, sager Lars Alberg.

Skolios innebér att ryggraden ar sned i sidled. Snedbelastning
av ryggen riskerar att forvarra skoliosen. Sittande stéllning
belastar ryggen mer an staende och gaende. Svaga muskler
Okar belastningen ytterligare. En annan faktor ar vaxandet.
Skolios kan ge upphov till smérta och nedsatt funktion i
ryggraden samt paverkan pa andningsférmagan.
Arbetsterapeuten kan hjalpa med ergonomi och hjalpmedel.
Korsett kan bromsa, men inte vanda, skoliosutvecklingen.
Operation kan bli aktuellt for manga som utvecklar skolios.

Snett backen kan bli en konsekvens av muskelsvagheten och
skoliosutvecklingen. Det 6kar risken for hofterna att delvis eller
helt hoppa ur led (subluxation och luxation), vilket kan vara
smartsamt och paverkar funktionen. Risken ar hogre for
personer med tidigt uttalad muskelsvaghet.

— Om en hoft inte belastas eller sitter ratt utvecklas varken den
eller omgivande muskler och leder som de ska. Tidigare fick de
allra svagaste ingen egentlig behandling, eftersom hoften anda
kunde hoppa ur led efter en operation. Numera kan de fa
medicinsk behandling, s&ger Lars Alberg.
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Minskad rorelse minskar belastningen pa skelettet. Det 6kar
risken for benskorhet (osteoporos). Kalcium (kalk) ar viktigt for
att starka skelettet och finns naturligt i olika livsmedel. Vissa
kan behdva extra tillskott. Personer med SMA rekommenderas
regelbunden provtagning av D-vitamin, och dagligt tillskott vid
behov. D-vitamin 6kar kroppens formaga att ta upp kalcium.
Benskorhet kan misstankas hos personer som drabbas av
benbrott utan storre kraft. Det utreds genom att géra en
bentathetsmatning (DEXA) via rontgenundersokning. | manga
lander ingar den som rutinundersdkning vid SMA, men inte i
Sverige — har tas beslut om att gora DEXA forst efter ett eller
flera benbrott. Svenska vardens riktlinjer &r mer restriktiva
baserade pa risken for radioaktiv stralning vid réntgen.

— Vi rdknar med att personer med SMA har benskdrhet oavsett
om de har haft benbrott eller inte. Riktlinjerna paverkar alltsa
inte behandlingen inte i praktiken, s& en bentathetsmatning
skulle inte forandra utgangslaget, sager Lars Alberg.

Fatigue ar ett slags kronisk trotthet. Ett barn med fatigue
behover kanske alltid sova efter skolan och orkar inte delta i
roliga aktiviteter. Manga med kroniska sjukdomar upplever att
trottheten paverkar nastan hela livet. Fatigue ingar dock inte
som ett av kriterierna for att fa medicinsk behandling.

— Det behovs fler studier pa SMA och medicinsk behandling for
fatigue. Det finns personer som har beskrivit hur de orkar mer
och orkar ta initiativ efter att de fatt medicinsk behandling.

Nya lakemedel

Tidigare fanns enbart symtomlindrande behandling vid SMA.
Numera finns lakemedel som sétts in som behandling for sjélva
grundsjukdomen. | Sverige anvands medicinen Spinraza sedan
2017 och Evrysdi godké&ndes 2020. Zolgensma &r den senaste
behandlingen — en genterapi som godkandes i borjan av 2022.

Las mer i kapitlet Forskning och lakemedel pa s. 17.

Behandling och uppfdljning

Personer med SMA behover manga olika vardkontakter
beroende pa symtom och funktionsnedsattningar. Det ar mycket
viktigt med férebyggande behandling. Hit hor bland annat
stretching och fysisk traning. Atrofin gor att musklerna blir svaga
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och stelnar, men de &r inte skora och tal darmed anstrangning
pa en rimlig niva.

— Traning ar inte skadligt for personer med SMA. Precis som
alla manniskor behdver de motion fér muskler och kondition,
men aven for det psykiska valmaendet.

Sedan augusti 2023 ingar SMA i den allmanna screeningen av
nyfodda i Sverige (PKU-provet) som gors for att tidigt upptacka
allvarliga, behandlingsbara sjukdomar.

— Vi vet att behandlingen mot SMA ger battre effekt ju tidigare
den startar, sager Lars Alberg.

Fragor till Lars Albery

Hur graderar man SMA efter typ?

— Traditionellt graderar man SMA efter motoriska milstolpar
(beskrivna tidigare i kapitlet). Det ar stora spektrum i de olika
typerna och de nya behandlingarna gor graderingarna mindre
relevanta. Foérhoppningen med medicinen &r att minst
stabilisera och till och med forbattra formagor.
Nyfoddhetsscreeningen gor ocksa att vi kan behandla innan
symtom uppstar.

Varfor dreglar mitt barn sa mycket av att anvanda CPAP?
— Dreglingen beror troligen pa hur mycket barnet svaljer undan.
Det paverkar inte hur apparaten fungerar. Jag rekommenderar
att ni tar upp det vid nasta tillfalle ni ska utvardera CPAP.

Ska vi rdkna med att skolios kommer utvecklas?
— Om barnet ar sittande blir belastningen pa ryggraden sa pass
hog att ni nog ska rékna med det.

Nar anses det vara motiverat att operera skolios?

— Man féljer utvecklingen med rontgen och mater en vinkel,
Cobbvinkeln, mellan évre och undre delen av ryggen. Ar den
over 40 grader rekommenderas operation. Smarta kan ocksa
vara ett sarskilt skal som motiverar operation.
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Kan man inte samordna bentathetsméatning med annan
rontgen?

— Det hade varit valdigt bra for att minska méangden réntgen-
undersokningar och besok. Problemet &r dock att det manga
ganger ar olika typer av rontgen som gors utifran olika protokoll.

Brukar hoftledsinstabilitet kunna ses redan hos spadbarn?
— Instabiliteten utvecklas oftast dver tid. Hos barn med mycket
stor muskelsvaghet kan det eventuellt ses sa pass tidigt.

Hur behandlar man kyfos?

— Kyfos innebar kutryggighet och utvecklas pa grund av att
barnet ar sittande. Vi har inte sa mycket behandlingar for barn
med en tydligt uttalad kyfos. Det ar svart att veta vad som ar
effektivt. Sittpositionering &ar viktigt, men problemet ar att aven
om vi stottar upp nacken ordentligt kommer barnets aktivitets-
stallning i rullstolen vara framatlutad. Korsett ger ocksa ett visst
stod. Kyfos ar svart att behandla och vi behdver lara oss mer
om vad som fungerar.

Nar ska man goéra en svaljrontgen?

— Det finns inga exakta tidpunkter. Jag rekommenderar att i
samrad med en logoped komma fram till nar. Vid SMA typ 1
gors en tidig svaljrontgen under det forsta halvaret, med
uppféljning utifran de fynd som pétraffas. Vid lindrigare symtom
gors undersokningen pa férekommen anledning.

Oskar har SMAtyp 2

Oskar ar fem &r och har SMA typ 2. Han kom till Agrenska med
mamma Anita, pappa Filip och storebror William, tio ar.

Nar Oskar féddes hade han svart att amma och var allergisk
mot mjolkprotein. Allergin véaxte bort under det forsta aret och
det syntes inga tydliga tecken pa att nagot var annorlunda.

— Oskar ké&ndes kanske lite mindre sprattig i benen &n jag
mindes fran William, sager Filip.

— Jag kommer ihag att Oskar aldrig ville stalla sig upp vid
matbordet pa samma satt som William hade gjort, sager Anita.
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Oskar hade inte borjat ga nar han fyllde ett ar. En fysioterapeut
menade att han bara var lite sen i den motoriska utvecklingen.
— Oskar kunde krypa och sta pa knana utan problem, men han
stallde sig aldrig upp pa fotterna, sager Filip.

— Pa sommaren akte vi till mina foraldrar, som bor i ett annat
land, och bokade tid hos en neurolog dar. Han sag nagot pa
provsvaren efter den forsta undersokningen, sa jag och Oskar
stannade kvar pa sjukhuset i en vecka, sager Anita.

Oskar fick gora flera undersokningar. Lakarna namnde nagra
modjliga sjukdomar som varken Anita eller Filip hade hort talas
om. | vantan pa besked sokte de information om sjukdomarna.
— Lakarna trodde att Oskar hade antingen SMA eller en
liknande muskelsjukdom med battre prognos. Jag ringde och
pratade med var fysioterapeut hemma i Sverige som tyckte att
SMA lat mest troligt, sager Filip.

— Nar vi blev kallade till ett méte med lakarna blev jag valdigt
stressad. Om lakaren vill traffa en forstar man att det kommer
daliga besked, sager Anita.

Oskar var ett och ett halvt ar nar han fick diagnosen SMA. Filip
beréttar att lakarna inte levererade beskedet sarskilt bra.

— De hade inte heller svar pé vilken typ Oskar hade. Om det var
typ 1 skulle han leva i ett par ar, om det var typ 2 skulle han
leva mellan 2-27 ar.

— Jag fragade nar Oskar kommer do och fick till svar att det vet
man inte. Jag gick ut darifran och bara skrek. Hela varlden
rasade, sager Anita.
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— Man brukar saga att det hogst en gang per livstid
kan komma ett lakemedel som andrar spelreglerna for
en sjukdom. Bara de senaste aren har SMA fatt inte
mindre an tre olika mediciner, vilket onekligen ar helt
fantastiskt, sdger 6verlékare Lars Alberg.

Nar ett lakemedel har godkants for att testas pa manniskor ska
det genomga ett antal studiefaser. Den sa kallade fas 3-studien
innebar att lakemedlet prévas pa storre patientgrupper. Efter
lyckade resultat kan det bli godkant for medicinsk behandling,
vilket ar fallet for de tre nya lakemedlen vid SMA.

— | Sverige ar alla tre godkanda for medicinsk behandling av
sjalva grundsjukdomen SMA, sager Lars Alberg.

Nya lakemedel

De nya lakemedlen &r Spinraza, Evrysdi och Zolgensma.
Spinraza och Evrysdi fungerar pa liknande sétt: medicinerna
forstarker det redan befintliga SMN-proteinet genom att 0ka
andelen funktionsdugligt SMN-protein frAin SMN2-genen.
Zolgensma ar en genterapi dar man tillfor friska SMN1-gener till
kroppen. Det gors via en injektion av ett ofarligt virus som bar
pa en stor mangd SMN1-gener. Behandlingen sker vid ett
tillfalle senast sex manader efter fodseln.

Svenska studier om SMA

Ett omfattande projekt om SMA och lungor bedrivs av
lungteamet i Lund. Just nu rekryteras studiedeltagare via
barnlungmottagningarna i Stockholm och Géteborg.

— Det kommer ocksé inga ett delprojekt om att trana
muskelstyrka med sarskilt fokus pa andningsmuskulaturen.

Lars Alberg sjalv driver ett projekt som heter "SMA — LIV” med
deltagare fran Goteborg, Skane och Stockholm. Studien
handlar om langtidsuppféljning, behandlingsuppfdljning och
livskvalitet hos personer som far medicinsk behandling. Man
samlar in material fran 2017, aret da Spinraza blev det forsta
lakemedlet att godkannas fér behandling i Sverige. Deltagarna
kommer att foljas fram till 2027.

— Syftet ar att beskriva gruppen som far behandling, vilken
medicinering de fatt och hur det gar motoriskt. Samt att beskriva
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hur ingrepp, tillvaxt, skolios och andra faktorer paverkar
behandlingssvaret, sager Lars Alberg.

NMiS
SMA ingar i NMiS (Neuromuskulara Sjukdomar i Sverige). Det
ar ett av tio delregister i Svenska neuroregister. Las mer pa

neuroreq.se.

Internationella studier
Pa clinicaltrials.gov gar det att soka information om saval
pagaende som planerade och avslutade kliniska studier.

Fragor till Lars Albery

Ar duobehandling n&got ni testar i Sverige?

— Duobehandling innebar behandling med Zolgensma for att
sedan 6verga till Evrysdy eller Spinrasa. Det finns ingen
rekommendation, men det pagar en del studier som blir
spannande att folja. | nulaget finns ingen evidens for att
duobehandling fungerar. Vad galler studier av den har typen
har Sverige en forhallandevis konservativ och forsiktig hallning,
eftersom vi har ett sjukforsakringssystem som bekostas av
staten.

Hur fungerar medicinerna?

— Spinraza och Evrysdi forstarker effekten av reservgenerna,
vilket gor SMN-proteinet stabilare och mer likt det vanliga
proteinet. Spinraza ges i ryggmargen med en spruta var fjarde
manad. Evrysdi tas via munnen och behover tas varje dag for
att uppna effekt. Zolgensma ar en genterapi som innebar att
man tillfér den saknade SMN1-genen till DNA med hjalp av ett
virus. Effekten blir att genen som saknas fungerar igen.
Behandlingen sker vid ett tillfalle och redan hos spadbarn.

Vad vet man idag om prognosen for barnen som far
Zolgensma tidigt?

— Det ar valdigt avgérande hur tidigt behandlingen satts in. Ju
tidigare behandling desto battre prognos. Vi vet fran
internationella exempel att prognosen ar god.

© Agrenska 2023, nr 675 18


https://www.neuroreg.se/neuromuskulara-sjukdomar-nmis/
http://www.clinicaltrials.gov/

Spinal muskelatrofi

Var fyraaring blev nekad Zolgensma pa grund av risken for
svara biverkningar, men vi fick inget svar pa vilka de var?
— | Sverige utgar man fran NT-radets rekommendation om upp
till sex manader. Det blir dock ett glapp till den skrivna
rekommendationen, dar gransen ar satt nagonstans efter 1,5 ar
och en vikt pa omkring 13 kilo. Det gor att rekommendationerna
skilier sig mellan olika lander. Studierna ar bara gjorda pa barn
upp till 6 manader, sa erfarenheterna av att behandla aldre barn
med Zolgensma ar mycket begransade. Maxgransen pa 6
manader beror dels pa det knappa vetenskapliga underlaget
men ar ocksa en sakerhetsfraga: allvarliga biverkningar har
dokumenterats internationellt, bland annat har tva barn avlidit i
leversvikt efter behandlingen.

Tre olika foretag star bakom de olika lakemedlen, finns det
indikation pa konkurrens och prissankningar?

— Jag tanker att det ar oundvikligt, manga har till exempel bytt
fran Spinraza till Evrysdi. BAde konkurrens och motivation att
driva forskningen framat kommer paverka priset.

Kan man byta till Evrysdi och sedan tillbaka till Spinraza?
Vi fick veta att det kravs ett ars utredning innan man far
byta tillbaka?

— Expertgruppen ar tydlig med att om man bytt frdn Spinraza till
Evrysdi och far biverkningar, till exempel magsmarta eller feber,
ska man sjalvklart fa byta tillbaka. Det galler ocksa om en
dokumenterat god effekt forsvinner efter 6vergang till Evrysdi.
En utvardering sker efter ett a&r men om man upplever samre
effekt flera manader innan dess ska man absolut inte vanta. Da
ska en utvardering goras utover den arliga.

Fortsatter medicineringen efter att barnet fyller 18?
— Ja. Da fattas beslutet innan 18-arsdagen, sa fortsatter
behandling och uppfdljning som tidigare.

Tre olika foretag star bakom de olika lakemedlen, finns det
indikation pa konkurrens och prissankningar?

— Jag tanker att det ar oundvikligt, manga har till exempel bytt
fran Spinraza till Evrysdi. Bade konkurrens och motivation att
driva forskningen framat kommer paverka priset.
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Kan man byta till Evrysdi och sedan tillbaka till Spinraza?
Vi fick veta att det kravs ett ars utredning innan man far
byta tillbaka?

— Expertgruppen ar tydlig med att om man bytt fran Spinraza till
Evrysdi och far biverkningar, till exempel magsmarta eller feber,
ska man sjalvklart fa byta tillbaka. Det galler ocksa om en
dokumenterat god effekt forsvinner efter 6vergang till Evrysdi.
En utvardering sker efter ett &r men om man upplever samre
effekt flera manader innan dess ska man absolut inte vanta. Da
ska en utvardering goras utover den arliga.

Fortsatter medicineringen efter att barnet fyller 18?
— Ja. Da fattas beslutet innan 18-arsdagen, sedan fortsatter
behandling och uppfdljning som tidigare.

En vecka efter hemkomsten till Sverige hade Oskar och
foraldrarna ett forsta lakarbesok.

— Alla papper var 6versatta for att vi skulle slippa ga igenom
hela processen en gang till. Jag fragade nar vi kunde boérja med
Spinraza. Han kunde inte ge ett tydligt svar eftersom vi inte
visste Oskars SMA-typ och antal SMN2-kopior, sager Filip.
Ytterligare tester genomférdes som faststéllde att Oskar har
SMA typ 2.

— En andra lakare var saker p& att han skulle bli beviljad
medicinsk behandling. Da kandes det som att en tung sten foll
fran mitt brost, sager Anita.

Ett par manader senare bdrjade Oskar behandlas med
Spinraza. Under det forsta halvaret marktes ingen tydlig effekt.
— Vi hade fortfarande inte fatt nagra hjalpmedel och fick sjalva
agera Oskars ortoser pa statraningen vilket var valdigt jobbigt,
sager Filip.
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— Den forsvagade andningsmuskulaturen ar den
framsta orsaken bakom andningsbesvar hos personer
med SMA. Det sadger Anastasia Filiou som ar lakare
pa Respirationsmottagningen vid Astrid Lindgrens
barnsjukhus i Solna.

Andningen styrs och regleras av hjarnstammen. Forandringar i
blodgaserna (syre och koldioxid) samt i blodets pH-varde
uppfattas av en sarskild typ av receptorer som leder signalen till
hjarnstammen. Fran hjarnstammen gar neuron som forbinder
det centrala nervsystemet med andningsmuskulaturen.
Inandningen ar viktig for syresattning av blodet och
utandningen for utvadring av koldioxiden. Sjalva gasutbytet sker
I lungorna. Den viktigaste andningsmuskeln &r diafragman
(mellangardet) som skoter den storsta delen av inandningen.
Nar vi andas anvander vi ocksa vara interkostalmuskler. De
sitter mellan revbenen och gor att brosthalans volym okar.

— Personer med SMA har ofta en bibehallen funktion av
diafragma, vilket delvis &r positivt. Det skapar dock en obalans
med de forsvagade interkostalmusklerna. Om man gar for lange
utan behandling kan muskelobalansen leda till att brostkorgen
blir julgransformad, sdger Anastasia Filiou.

Nedsatt andningskraft skapar flera problem
Muskelsvagheten férsamrar andningskraften hos personer med
SMA. Det ger olika, ofta dverlappande, problem som:

e Nedsatt hostformaga — forsvarar mojligheten att frigéra
slem i luftvagarna.

e Okad risk for felsvaljning (aspiration) — mat och vatska
svaljs ner i lungorna vilket d6kar slembildningen.

e Hypoventilation under sémn — en 6kning av
koldioxidnivaer i blodet vid somn. En forsvagad
andningsfunktion paverkar gasutbytet. Koldioxidhalten i
blodet 6kar och syrgashalten kan minska.

e Underutveckling av brostkorgsvagg och lungor — en
paverkan pa lungfunktionen genom nedsatt elasticitet av
lungorna och forlust av lungvolym (atelektas). Aven
hammad skelettutveckling inverkar pa lungfunktionen.

o Aterkommande infektioner — en konsekvens av ovan
namnda tillstand.
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— Vid SMA bildas ofta slemproppar i lungan som kan blockera
luftvagar och orsaka atelektas, det vill sdga att delar av lungan
faller inop. Detta kan leda till paverkad syresattning och, eller,
aterkommande infektioner. Paverkan pa brostkorgens
muskulatur och skelett okar risken for skolios.

Somnpaverkan

Muskelsvagheten paverkar aven den svalgvidgande
muskulaturen vilket kan leda till snarkning och
andningsuppehall vid somn (sémnapné). Hypoventilation (en
okning av koldioxidnivaerna i blodet) intraffar under nattsémnen
nar musklerna ar slappare och andningen svagare. Det kan
leda till symtom som huvudvark och trétthet. En sa kallad
paradoxal andning kannetecknar andningsmonstret vid SMA.

— Det betyder att andningsrorelserna i brostet och buken inte ar
synkroniserade utan krockar med varandra.

Viktigt att forebygga lungkomplikationer
Det finns viktiga forebyggande atgarder for att forhindra
lungkomplikationer:

e forhindra infektioner — félja det allmanna
vaccinationsprogrammet och arlig vaccination mot
influensa samt forebygga felsvaljning

e minska slemmet — inhalationer med koksalt,
slemmobiliserande évningar och andningssttd

e regelbunden uppféljning av lungfunktionen — nattliga
andningsregistreringar, bedomning av andningsférmaga
(spirometri och kapillar blodgasanalys).

— Vi rekommenderar att satta in tidig antibiotikabehandling mot
ovre luftvagsinfektioner for att férsoka undvika
lunginflammationer. Om sadana férekommit kan aven
antibiotikaprofylax vara befogat, sager Anastasia Filiou.

Andningsstédjande behandling

Den andningsstddjande behandlingen syftar till att avlasta
andningsmuskulaturen, forhindra deformation av bréstkorgen,
forbattra gasutbytet i lungan samt underlatta
slemmobiliseringen. Det finns olika typer av andningsmasker for
andningsstod, sa kallad icke-invasiv ventilation. En CPAP
(continous positive airway pressure) ger samma tryck under
hela andningscirkeln. En BPAP ger olika tryck vid in- och
utandning. Det finns bade nasmasker och masker som tacker
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hela ansiktet. Vissa kan behova stod fran andningsmask under
bade dag och natt. Vid SMA anvands BPAP vid indikation for
andningsunderstdd nattetid, och Ibland aven dagtid.

— BPAP understddijer barnets spontana andning och justeras
efter behov. Om barnet till exempel blir sjukt kan det behdvas
ett hogre tryck for att hjalpa andningen, sager Anastasia Filiou.

Behandling mot slem

Slemmobiliserande behandling innefattar regelbundna
inhalationer med koksalt. Inhalationerna bor foljas av
andningsgymnastik med till exempel PEP-mask och
hostmaskin. En PEP-mask (Positive Expiratory Pressure) ger
traning genom motstandsandning. Den bidrar till att luftréren
vidgas och slemmet mobiliseras fran de perifera till de mer
centrala luftvagarna. Hostmaskin kan 6vervagas efter en
beddmning av hoststyrkan och ska anvandas som ett tillagg till
annan andningsgymnastik for att underlatta slemevakuering.
— Regelbunden inhalationsbehandling och andningsgymnastik
rekommenderas i forebyggande syfte mot luftvagsinfektioner,
sager Anastasia Filiou.

Fraga till Anastasia Filiou

Nar bor svéljningsrontgen goras pa barn utan symtom?

— Riktlinjerna skiljer sig mellan olika regioner. Vi brukar inte
gbra nadgon om symtom som talar for aspiration saknas, om
barnet véaxer bra och inte har nagon lungpaverkan. En rontgen
bor géras om barnet har symtom som svaljningssvarigheter,
rosslig andning eller hosta kring matintaget. Det &ar viktigt att
Overvaga svaljningsréntgen vid upprepade luftvagsinfektioner
och rontgenfynd, oklara eller forenliga med aspiration.
Aterkommande lunginflammationer kan tyda pa tyst aspiration.
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— Skolios ar vanligt vid SMA typ 2 och 3, men kirurgi
ger oftast goda resultat. Det sdger Ann-Charlott
Soderpalm som ar ortoped och arbetar pa Ortho
Center i Goteborg.

En ortoped arbetar i huvudsak med skelettet, lederna och
musklerna. Ortopedi kommer fran grekiskan och betyder raka
barn.

— For personer med SMA tar ortopederna hand om de
sekundara komplikationerna som uppstar i kroppens
rorelseapparat, till exempel en snedstallning i hoften eller foten,
sager Ann-Charlott Séderpalm.

Skelettets uppbyggnad

Muskelcellerna finns redan nar barnet fods och vaxer i takt med
kroppen. Detsamma galler for skelettet. Det finns benbildande
celler (osteoblaster) och bennedbrytande celler (osteoklaster)
som hela tiden bryter ner och bygger upp skelettet. Hos barn
sker bildandet av ben lattare. Darfor gar det snabbare att laka
frakturer — benbrott — ju yngre personen éar.

— Skelettet omsatts och utvecklas standigt. Tio procent byts ut
pa ett ar, sager Ann-Charlott Soderpalm.

Fysisk aktivitet ar viktigt for skelettet om musklerna ar friska och
fungerar som de ska.

— Om vi hoppar pa benen vill skelettet forsvara sig genom att
bygga sig lite starkare, sager Ann-Charlott S6derpalm.

Hos barn finns tillvaxtzoner i kroppens alla ben. | de omradena
sker standig tillvaxt pa langden och bredden medan barnet
vaxer. FOr att tillvaxten ska bli sa bra som mojligt behovs olika
tillvaxthormoner, men aven belastning pa skelettet. En
balanserad belastning av skelettet behdvs for att alla delar ska
kunna vaxa sig tatare och bli starkare, och for att fa bra
ledroérlighet.

— Varje barn har ocksa en genetisk kod som talar om ungefar
hur lang man ska bli utifran langden hos foraldrarna och deras
foraldrar. Nagonstans i 6vre tonaren borjar tillvaxthormonerna
signalera att tillvaxtzonerna ska sluta sig.
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Ortopediska tillstand vid SMA

Hos personer med SMA skapar muskelsvagheten en obalans i
belastningen av skelettet, vilket leder till olika besvar. Det ar
vanligt med bland annat muskelférsvagning (hypotrofi), skolios
(sned rygg), kontrakturer (stela leder) och luxation
(urledvridning).

— Om ett barn har starkare vadbensmuskel an muskulaturen pa
underbenets framsida kan fotleden inte roéra sig normailt.
Muskelobalansen leder till att foten stelnar i ett tillstand som
kallas spetsfot, sdger Ann-Charlott Séderpalm.

Kontrakturer

Rorlighetstraning, ortoser och hjalpmedel ar viktigt for att
motverka att lederna stelnar, vilket ocksa kallas for kontrakturer.
En forlangning av muskler och senor kan ske kirurgiskt for att
forbattra funktionen och minska obehag orsakat av kontrakturer.
Operationen syftar ocksa till att forbattra mojligheten att
anvanda ortoser och staskal.

— Musklerna blir inte starkare efter en operation av spetsfot,
men balansytan blir battre och jamnare belastning gor det
|attare att sta, sager Ann-Charlott Séderpalm.

Varje operation bor foregas av ordentliga diskussioner om
nyttan och vinsterna av ett sadant ingrepp.

— Man ska inte operera for opererandets skull, utan det ar viktigt
att vi hela tiden har en dialog om vad det ska vara bra for.

Skolios

Skolios innebar att ryggraden utvecklar en krokning i sidled. Vid
SMA éar den bakomliggande orsaken till skolios neuromuskular,
det vill sdga en konsekvens av muskelsvagheten och
obalansen som SMA medfor. Med tiden utvecklar manga med
SMA typ 2 och typ 3 skolios.

— Barnen far skolios eftersom musklerna inte orkar halla upp
kroppen. Fore tio ars alder har nastan halften av alla med SMA
typ 2 och 3 kurvor 6ver 50 grader, sarskilt barn utan
gangformaga. Da behdvs en operation sa att inte pafrestningen
pa lungorna blir for stor, sager Ann-Charlott Séderpalm.

Vid en rontgenundersokning mater man krokningens vinklar, sa
kallade Cobbvinklar. Med datortomografi och magnetkamera
(MR) undersdker man andra strukturella avvikelser i ryggen och
ryggmargskanalen. Skoliosbehandling ska alltid s&ttas in om
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Cobbvinkeln mater éver 30 grader. Anvandning av korsett kan
bromsa upp, men forhindrar inte, skoliosutvecklingen. Korsetten
hjalper till att halla ryggen uppréatt och underlattar sittande. Med
kontinuerliga rontgenundersdkningar foljer man upp hur val
korsettbehandlingen fungerar.

— Aven om en operation ar oundviklig kan korsetten skjuta upp
den tills barnet blir aldre. Ett litet barn har fortfarande mycket
tillvaxt kvar, vilket 6kar risken for att krokningen anda blir stor i
slutdndan, sager Ann-Charlott Séderpalm.

Den kirurgiska behandlingen av skolios syftar till att korrigera
krokigheten och stabilisera ryggen. Operationen kan ge goda
resultat aven for lungfunktionen. Det finns olika
operationsmetoder. Vilken som véljs beror dels pa skoliostyp,
dels pa barnets alder. Hos mycket sma barn kan olika typer av
expanderbara instrument opereras in. De anpassas efter
barnets langd under tillvaxten.

— Skoliosen kan fortsatta att utvecklas aven efter att kroppen
har vuxit fardigt om muskelsvagheten ar stor. Da ar det viktigt
med aterkommande uppféljningar i vuxen alder.

Instabil hoftled

Vid SMA kan barnet ha stabila héfter vid fodseln.
Muskelsvagheten kan dock innebéra att hoftleden sa
smaningom vaxer sig delvis eller helt ur led, s kallad
hoftledsdysplasi. Olika studier visar att hoftledsluxation ar
vanligare vid SMA typ 2 an vid typ 3. Man har aven sett att en
operation inte forhindrar nya luxationer.

— En ny metod som kallas for "guided growth hip screw” ser ut
att ge battre resultat nar hoften ar pa vag att glida ur, sager
Ann-Charlott S6derpalm.
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Fragor till Ann-Charlott Soderpalm

Kan traning och ortoser minska skoliosen?
— Nej, det gar inte att trana ryggen rak. En redan befintlig
skolios kan bara ratas ut genom operation.

Finns det en risk med foér mycket traning, att uttrdttade
muskler 6kar skoliosen?

— Inget tyder pa att man utvecklar mer skolios av att rora sig for
mycket. All traning ar bra, men den far inte bli pa bekostnad av
annat, till exempel att orka med skolarbete.

Strax efter att Oskar fick diagnosen bérjade han i foérskolan. Dar
har han en resursperson som ser till att han anvander sina
stdortoser och som bade tranar och stretchar med honom tva
ganger i veckan. Oskar ar stark i armarna som gor att han kan
stalla sig upp och klattra pa saker. Utomhus tar han sig runt
med en RaceRunner — en specialbyggd trehjulig sparkcykel.

— Den ar guld vard och gor Oskar mer sjalvstandig. Han kan
klattra upp i den pa egen hand, rulla ivag och klattra ner pa
nagot annat stalle, sager Filip.

Oskar ar stel i knalederna vilket paverkar gangférmagan.

— Han kan sta och g& med ortoser, men eftersom han inte kan
stracka ut knana ordentligt lutar han sig pa ortoserna, sager
Filip.

— Oskar tycker det ar laskigt att ga utan stdd, men han har gatt
kortare strackor utan att halla i sig, sager Anita.
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Fysioterapi och arhetsterapi

De nya lakemedlen har lett till ett paradigmskifte vad
galler funktionsniva och motorisk traning for barn med
SMA.

— Medicinbehandlingen ger barnen muskelkraft som
gor att vi kan utmana dem mer i traningen an vad vi
tidigare har kunnat, sdger Johanna Weichbrodt som ar
specialistarbetsterapeut och tillhér det neuromuskuléra
teamet vid Drottning Silvias barnsjukhus i Géteborg.

Ett syfte med det neuromuskulara teamet vid
Regionhabiliteringen i Vastra Gotaland &ar att samla kunskap
och erfarenhet av barn med séllsynta diagnoser. Teamet bestar
av en barnneurolog, fysioterapeut, arbetsterapeut och dietist.

— Teamet startade i borjan av 1990-talet och specialiserade sig
pa barn med Duchennes muskeldystrofi. Man insag dock snart
att valdigt manga fler barn behovde den har regelbundna
hjalpen fran ett expertteam som traffat manga barn med samma
diagnos. Sa smaningom adderades darfor SMA och en hel del
andra sallsynta neuromuskulara diagnoser, beréttar Johanna
Weichbrodt.

Det ar viktigt att barn med SMA far en kontinuerlig uppféljning
med systematiska undersékningar av muskelstyrkan. Barnen
och ungdomarna undersoks darfor av teamet en till tva ganger
per ar Besoken brukar vara fler och tatare under det férsta aret.
— | bérjan hander det mycket. Det géller att vi hela tiden ligger
steget fore for att kunna satta in rétt insatser vid ratt tidpunkt.

Muskelfunktion vid SMA

Barn med SMA typ 1 och 2 har en uttalad muskelsvaghet i hela
kroppen. Beroende pa sjukdomens svarighetsgrad kan det
finnas en stor variation mellan olika personer. Musklerna
narmast balen ar ofta mer drabbade, och de flesta &r svagare i
benen an i armarna. Funktionsnivan kan idag beskrivas som
icke sittare, sittare eller gangare. Grunddiagnosen kvarstar
oavsett funktionsniva, med de nya medicinerna har andrat
perspektivet pa muskelfunktionen hos personer med SMA.

— Precisionsmedicinerna innebar ett totalt paradigmskifte: dar
barnen forut alltid forlorade i funktion forvantar vi oss nu att de
istallet vinner i funktion. Daremot vet vi inte hur langt dessa
mediciner kan klara en vaxande kropp med tyngre och langre
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havarmar. Redan nu ser vi ibland, trots god behandlingseffekt,
att den motoriska férmagan kan forsamras nar barnen vaxer
och havarmarna blir langre och tyngre.

Anpassad traning av muskelstyrka och uthallighet

Traning av muskelstyrka ar viktigt for barn som har SMA.
Muskeltraningen forbattrar &ven den medicinska effekten.

— Vi har som sagt inte facit pa vad den vaxande kroppen
innebar for behandlingseffekten pa sikt. Det kraver mer av
medicinen for att man ska orka bara en tyngre kropp. Det ar dar
vi ocksa maste vara steget fore vad galler muskelstyrka, vi
maste hela tiden ha koll p& langd och vikt, traning och
stretching, sager Johanna Weichbrodt.

Traningen individanpassas utifran muskelstyrka och alder. Det
lilla barnet tranar bast i lek, bade pa golvet och i sittande
position. Utmana barnets granser sa att hen far stracka sig efter
leksaker, forsoka na nasta funktionsniva genom att rulla pa
golvet, komma upp i krypstallning eller s smaningom kunna sta
mot exempelvis ett soffbord. Ta hjalp av fysioterapeuten som
kan ge traningstips utifrdn den niva som barnet befinner sig pa
for tillfallet. Konditionstraning ar bra for att 6ka uthalligheten.
For att detta ska fungera behdver man trana i avlastat lage, till
exempel bassangtraning.

— Den basta traningen ar i vatten, man kan inte bada for
mycket. Barnet far hjalp av flytkraften och slipper kampa mot
gravitationen. Man behdver inte simma langder utan vanlig lek
racker langt for att fa upp flaset, sager Johanna Weichbrodt.

Viktigaste traningen i vardagsaktiviteter och lek
For barn med SMA ar muskel- och konditionstraning i vardagen
viktigare an att avsatta tid specifikt for traning. Forsok att
stimulera till aktivitet genom lek utifran barnets alder, motoriska
funktionsniva och intressen. Johanna Weichbrodt tipsar:
e borja med lag belastning och latta féremal — ballonger,
|atta bollar, leksaker, bestick
e Oka belastningen successivt — byt ut till tyngre foremal,
flytta leksaken langre bort fran barnet
e gor hellre flera latta repetitioner an ett fatal tunga
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e anvand slyngor i takkrok for sma barn som behover hjalp
att réra armar och ben liggande pa golvet eller sittande
barn i rullstol som har svaga armar, det ger stérre
mojlighet att réra sig fritt utan friktion fran underlaget.

Tips pa traningsappar
Bada appar finns for iOS och Android:
e Biogen SMA Tréaningsapp — inspiration och traningstips
samt dvningar anpassade utifran alder och motorisk niva

e Tiny trainers — mobilspel baserade pa fysioterapeutiska
Ovningar for en roligare traning.

Kontrakturer

Vi utfor de rorelser som ar sa effektiva som majligt for kroppen.
Darfor kan ett muskelsvagt barn fa ett annorlunda
rorelsemonster, vilket i de flesta fall inte ska korrigeras.

— Barn med SMA anpassar sina rérelser utifran nedsatt styrka
och eventuella kontrakturer. Vi kan inte &ndra rorelsemonstret
da det innebar att de inte kan gora rorelsen alls.

Muskelsvagheten och de kompensatoriska rérelserna leder
dock till att barnet kan utveckla kontrakturer. Det innebéar att
musklerna blir korta och mindre tdjbara, vilket gor att musklerna
inte gar att stracka ut i ytterlage. Det leder till samre
muskelfunktion och felstallningar i lederna, vilket kan ge upphov
till smarta nar rorligheten provoceras, till exempel vid av- och
pakladning. Kontrakturer paverkar aven skelettutvecklingen
under tillvéxten, vilket okar risken for skolios.

— Vi kan inte undvika kontrakturer helt och hallet, men hos de
sma barnen har vi méjlighet att paverka omfattningen genom att
hjalpa barnet att ta ut hela rorelsen, sager Johanna Weichbrodt.

Att tanka pa for att forebygga kontrakturer:
e daglig stretching: ta ut rorelsen i muskelns ytterlage i 20
sek x 3 set
e anvand ortoser/skenor for langvarig positionering
(ersatter dock inte stretching, da muskeln inte hamnar i
ytterlage)
e statraning.
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— Ju tidigare barnen lar sig att stretching ar lika viktigt som
tandborstning desto battre. Lat barnen gora nagot roligt under
tiden for att fa till det, sager Johanna Weichbrodt.

Skolios

Skolios, sned rygg, uppkommer tidigare ju svagare personen ar.
Sittande okar risken. Det ar vanligt med tidig utveckling av kyfos
(kutryggighet) hos barn med SMA typ 1. Behandling av skolios
och kyfos sker i huvudsak med hjalp av korsett.

— Det &r ocksa bra att det lilla barnet ligger pa mage i tranings-
situationen, och att inte bara i barsele.

Statraning

For barn som sitter i rullstol storre delen av dagen ar statraning
extra viktigt. Genom att sta stretchas hofter, knan och fotleder.
Statraning minskar ocksa risken for skolios, vilket i sin tur har
positiv inverkan pa lungfunktionen. En uppratt position ger
manga positiva halsoeffekter.

— Utrymmet okar for lungorna och mag- och tarmsystemet sa att
de arbetar battre. Det 6kar dven belastningen pa och starker
skelettet, vilket minskar risken for benskérhet.

Vid statraning har manga nytta av ett staskal. Rekommenderat
ar att barnet helst star 2 timmar per dag, vilket minskar risken
for kontrakturer. For att underlatta lek vid statraning kan man till
exempel ha ett hoj- och sankbart handfat, koksbank och bord.
— Barnet far aven storre rackvidd genom att std. Det 6kar ocksa
barnets delaktighet och mdjlighet att leka i samma niva som
andra barn séger Johanna Weichbrodt.

Anpassningar i sittstallning

En rullstol bor vara anpassad efter barnets storlek och behov.
En rullstol "att vaxa i” ger samre férutsattningar for en god
sittstallning. Istallet ska rullstolen bytas ut allteftersom barnet
vaxer.

— Ett aldre barn kan ha stafunktion pa sin elrullstol for att
komma upp i stdende sa mycket som mojligt.

Vid uppféljningarna hos det neuromuskulara teamet gors en
noggrann sittanalys. Den ligger till grund for de
rekommendationer som ges vad géller sittande i rullstol och vid
eventuell uppfdljning av skolios.
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SMA innebéar en 6kad risk foér handledskontrakturer som
inskranker rorligheten och rackvidden. Aven har ar stretching
och ortosanvandning viktigt for att uppratthalla en god rorlighet.
Nar det galler skolarbete far barnet tillsammans med vuxna hitta
en lagom niva. For barn som kan skriva sjalva kan langre
skrivuppgifter bli for anstrangande, och da behdvs hjalp och
avlastning.

— Aven ett mycket muskelsvagt barn kan fa ett resultat inom
referensvardet for finmotorisk hastighet om barnet har en god
ledrdrlighet i sina hander, sager Johanna Weichbrodt.

Delaktighet och sjalvstandighet

For att barnen och ungdomarna ska bli sjalvstandiga trots SMA
ar det viktigt att se barnets forutsattningar i miljén och anpassa
efter behov. Hjalpmedlen ska passa aldern. Sjalvstandigheten
Okar och sjalvkanslan starks genom att kunna ta sig dit man vill.
Nar barnet inte kan sjalv och nar anpassningar i miljon inte
racker till, behdver hen fa hjalp av nagon annan att gora det
hjarnan vill men som musklerna inte kan.

— Lar barnen bli skickliga péa att instruera andra, for det kommer
de behova gora hela livet. Uppmuntra dem ocksa att géra
vardagliga uppgifter som syskonen gor, med stéd kan aven
barnet med SMA hjalpa till med dukning, plocka ur diskmaskin
och sa vidare. Det finns ett varde i att ha en jamlikhet mellan
syskonen och starka upplevelsen av att barnen ar med pa lika
villkor, sager Johanna Weichbrodt.

Boktips
”Aron Tiger bestiger berg” av Ebba Omarsson och Aron

Anderson — finns i webbbokhandeln.

"Zac leker” — finns som pdf pa togetherinsma.se.

Fragor till Johanna Weichbrodt:

Hur kan barnet std och samtidigt forflytta sig?

— Be fysioterapeuten att ta en diskussion med
Hjalpmedelscentralen om att till exempel satta "emotionhjul” pa
en starullstol. Man far utmana teknikerna pa Hjalpmedels-
centralen.
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Kan korsetten hamma barnets motoriska utveckling?

— Det lilla barnet ska inte ha korsett i liggande position, och inte
heller nar barnet ar pa golvet och till exempel tar sig fram
rullande. Daremot ska korsetten alltid anvandas i sittande
position eftersom en skoliosutveckling ar betydligt varre for
barnet.

Vad tycker du om mjuka korsetter?

— Som foralder eller personal kan man tycka att en hard korsett
borde vara jobbigare for barnet och att mjukt material vore
bekvamare, men sa ar det inte. En mjuk korsett hamnar oftast
inte i ratt lage och sitter inte sa stabilt vilket inte ger det stod
som barnet behéver. En hard korsett gors efter avgjutning och
sitter pa ratt plats.

Hur gor man om korsetten trycker pa magen?

— Da kan korsetten anpassas med ett storre hal med ett
resarnat, men detta behover ske i samarbete med ortopeden
om det ar en korrigerande korsett. Om korsetten orsakar
mycket krakningar kan man testa att &ta mindre maltider och lite
oftare under en period for att barnet ska vanja sig. Det kan aven
vara sa att korsetten inte kan anvandas vid maltid men detta ar
ovanligt.

Vad ska vi gora at de tjocka stod p& permobilen som gor att
det blir for trangt for var son?

— Be Hjalpmedelscentralen anpassa balstoden, det gar att ta
bort en del stoppning. Foraldrar kan saga att det blir sa tjockt
med vinterjacka, men oftast bygger inte jackan s& mycket som
man tror. Dessutom sitter barnet lite stadigare om det blir lite
trangre vilket kan vara bra nar man kor ute i ojamn terrang.

Kan man bli beviljad bade permobil och en manuell rullstol
med e-move-hjul?

— Det ser olika ut i olika regioner, men gor ett forsok. En
permobil kan gdra att barnet undviker att leka hemma hos
kompisar, eftersom den kan vara valdigt svar att komma in
med. Da ar det lattare med en manuell rullstol med e-move.
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Mat, naring och dtande

— Mat med bra naringsinnehall &r viktigt fér en optimal
tillvaxt och god hélsa hos barn med SMA. Inre organ
och skelett far battre forutsattningar, vilket kan paverka
lungfunktionen och 6ka motstandskraften mot
infektioner. Den motoriska funktionen kan ocksa bli
battre. Kort sagt leder bra mat till battre livskvalitet. Det
sager Anette Ekelund som &r dietist vid Drottning
Silvias barnsjukhus i Goéteborg.

Maten med dess innehall av kolhydrater, fett, protein, vitaminer,
mineraler och vatten ar livsviktig for oss. Energibehovet varierar
mycket fran person till person. Vi behover olika mycket mat
beroende pa kén, alder, kroppsstorlek, kroppssammansattning
och aktivitetsniva. Energireserver lagras i fett och muskler.
Kroppen bryter ned muskler om det saknas energi. Hogt och
lagt blodsocker blir extra kansligt for personer med liten
muskelmassa.

— Skilj pa naring som ger kroppen viktiga komponenter och pa
energi som ger kroppen majlighet att orka. Vissa energigivande
livsmedel, till exempel socker, ger kroppen kalorier utan att ge
naring. Ett bra matt for att se att barnet far tillrackligt med mat ar
att folja tillvaxten noga, sager Anette Ekelund.

Problem med maten fér muskelsvaga

Barn med SMA har ofta olika problem som har med kosten att
gora. Ett tungt andningsarbete kraver mycket energi, och en lag
syresattning kan orsaka illamaende. Matlusten kan &ven
hammas av forstoppning eller sura uppstotningar (reflux) och av
slem. Tugg- och svéljsvarigheter kan innebara att maltiden tar
lang tid.

— Om man inte kan ata sjalv blir man dessutom beroende av
personer runt omkring for att fa i sig tillrackligt med néaring, och
ratt slags naring, sager Anette Ekelund.

En mindre muskelmassa innebar ett mindre energibehov. Det
Okar risken for dvervikt. Det finns ocksa en risk for undervikt, da
man har svart att tugga eller bristande aptit. Muskelsvaga
personer kan fa naringsbrist — framst brist pa kalk (kalcium), D-
vitamin, jarn och protein — som bidrar till férsamrad motorisk
funktion, skorare skelett samt samre valmaende.
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— Aven om den som sitter har ett lagre energibehov via kosten,
ar behovet av vitaminer och mineraler minst lika stort som hos
personer utan fysiska funktionsnedsattningar. Stillasittandet gor
det ocksa viktigt for barnet att fa i sig fiber och vatska for att
halla magen igang, sager Anette Ekelund.

Utredning och behandling

Om det finns problem med atandet eller tillvaxten ar det viktigt
att utreda de bakomliggande faktorerna. Utredningen bestar
bland annat av tillvéxtdokumentation, medicinska under-
sokningar och blodprover. Anette Ekelund rekommenderar att
man under utredningsperioden for dagbok dver barnets
matintag, symtom och avféring. Anteckningarna ger ett bra
underlag till utredningen. Dietisten och foraldrarna gar igenom
symtomrelaterade problem kring matintag och atande.

— Det kan handla om hur barnet svaljer, hur munmotoriken
fungerar eller om barnet har nagon allergi. Matens konsistens
behover ocksa ses Gver, men aven hur man matar barnet pa
basta satt och hur familjen hanterar matsituationen. Vi behdver
fa en helhetsbild for att forsta var problemet ligger.

Vid tillvaxtproblem galler det att behandla dvervikt genom att se
over energimangderna. Vid undervikt galler det att berika maten
och gdra den mer energi- och naringstat.

— Barnet kan fa skraddarsydd mat som anpassas utifran
konsistens samt narings- och energiinnehall.

Om det ar for krdvande att ata eller finns risk for felsvaljningar
kan I6sningen vara en gastrostomi (PEG), en knapp pa magen.
Genom knappen far barnet sondnaring som innehaller alla
naringsadmnen.

— De flesta foraldrar upplever en lattnad efter att barnet fatt en
knapp pa magen. Far barnet i sig tillrackligt med naring kan det
innebé&ra att barnet drabbas av farre infektioner, tillvaxten blir
battre och stressen minskar hos barnet och hos omgivningen.

D-vitamin

Solljuset ar var huvudsakliga kalla till D-vitamin. Alltfler studier
visar att vitaminet har storre betydelse &n man tidigare har trott.
— Man har lange vetat att det motverkar benskorhet, men nu vet
vi att intaget aven har betydelse for manga olika funktioner i
kroppen da D-vitamin finns i alla kroppens celler.
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| Sverige kan det vara svart att tillgodogora sig D-vitamin enbart
fran solen. Brist pa vitamin D kan bland annat ge benskorhet,
muskelsvaghet, smarta, luftrorsinfektioner och nedsatta
kognitiva funktioner. Personer med SMA ar en sarskild
riskgrupp som kan behdva extra intag av D-vitamin.

— Dagens generella rekommendationer ar att spadbarn till
vuxna under 75 ar ska fa i sig 10 mikrogram per dag. Vid SMA
kravs ofta det dubbla, 20 mikrogram. Basta sattet att veta hur
mycket man behdver innebar en individuell bedémning med
hjalp av ett blodprov, sager Anette Ekelund.

Las mer om naringsvardet i olika livsmedel pa
Livsmedelsverkets webbplats.

Oskar har vanner i férskolan och i grannskapet.

— Han ar omtyckt och det ar kul att se dem leka tillsammans.
Men ibland kan de andra barnen springa i vag och hitta pa
nagot annat. De &r ju barn och forstar inte att Oskar inte kan
folja med, sa det ar en utmaning. Man far forsoka locka dem
med nagot sa att de stannar, sager Anita.

Familjen har lart kdnna en annan familj vars son har SMA och
ar i samma alder som Oskar. De bor i en annan del av landet
men har traffats nagra ganger.

— Barnen klickade direkt forsta gadngen vi traffades. De ar pa
ungefar samma niva funktionsmassigt ocksa, sager Filip.

— Det var nog viktigt for Oskar att traffa nagon annan som har
ortoser och rullstol. Han fick se att han inte &r den enda, sager
Anita.
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Agrenskas pedagoyiska arhetsmetoder

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

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

Delaktighet

Ett 6vergripande mal for familjevistelsen p& Agrenska ar att
barnen ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF,
Internationell klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder
och halsa, som ar Varldshélsoorganisationens (WHO:s)
begreppsram for att beskriva halsa och funktionsnedsattning.
Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga och omgivande
faktorer och det dynamiska samspelet mellan dessa. De &r alla
lika viktiga for mojligheterna att genomfdra olika aktiviteter och
for hur delaktig en person kan kdnna sig. Eftersom en
funktionsnedsattning ofta ar bestaende, blir de omgivande
faktorerna — och anpassningen av dem — mycket viktiga.

Allmanna mal for familjevistelsen

En viktig aspekt under alla familjevistelser pa Agrenska &r att
barnen ska fa traffa andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de motena kan barnen kanna en unik gemenskap och
utbyta erfarenheter. Programmet p& Agrenska &r ocksé
utformat for att skapa en miljo dar barnen k&nner trygghet och
trivsel. Varje familj har en huvudansvarig person fran
barnteamet och barnens unika forutsattningar, intressen och
behov ar utgangspunkten vid utformningen av aktiviteter.
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Mojligheterna till delaktighet och inflytande dkar hos den som
vet vad som ska handa och vilka forvantningar hen har pa sig.
Det galler aven for barn. Darfor ar personalen tydlig och
anvander individanpassad kommunikation. Personalen i
barnteamet ar lyhorda for barnens uttryck och 6nskemal och &r
beredda att anpassa aktiviteterna efter dem. Ett exempel pa
tydliggérande specialpedagogik och ett tryggt inslag ar att Kalle
Kanin alltid halsar de sma barnen valkomna vid samlingen varje
morgon. Kalle har med sig bilder pa de aktiviteter som barnen
ska gora under dagen.

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

Las mer om Agrenskas arbete p& dgrenska.se.

Lanktips:

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
symbolbruket.se — webbtjanst for bildstod
specialnest.se — webbtidning som bevakar neuropsykiatri
attention.se — intresseorganisation for personer med npf

funkamera.se — hjalpmedel och pedagogiska verktyg
lekakademin.se — larande och utvecklande leksaker
varsam.se — hjalpmedelsbutik

komikapp.se — kognitiva hjalpmedel och sinnesstimulerande
produkter

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

abcleksaker.se — fina, roliga och pedagogiska leksaker
hattenforlag.se — bocker, spel och leksaker for sprakutveckling
nyponochviljaférlag.se — bokférlag med lattlast litteratur.
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Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och mojlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar erfarenheter
frAn Agrenskas syskonprojekt.

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

Agrenskas erfarenhet av syskon till barn med
funktionsnedsattning visar féljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin brors
eller systers funktionsnedsattning. Foraldrarna
Overskattar ofta hur mycket syskonet vet om
funktionsnedséttningen.

e Information &r inte detsamma som kunskap. Det gar inte
att veta hur mycket syskonet har forstatt och hur hen har
tolkat informationen om funktions-nedsattningen och vad
den innebar.

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

Studierna visar ocksa att syskon maste fa mojlighet att stalla
sina egna fragor om systerns eller broderns
funktionsnedsattning. Informationen om diagnosen gar ofta via
foraldrarna, men det finns saker som syskonen inte vagar eller
vill prata med sina foraldrar om. Det ar vanligt att syskon bar pa
fragor som de aldrig vagat stélla till nagon. En del ar radda att
funktionsnedséttningen smittar, andra har en kénsla av skuld
och tror att de sjalva kan ha orsakat skadan eller sjukdomen.

Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och
bekraftade. De behover kanna att de ocksa far egen tid med
foraldrarna; tid som ar sarskilt avsatt for dem och inte bara ar tid
som ”"anda blev over”.
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Kunskap, kanslor och bemaéastrande

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

Kunskap fas utifran frdgor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans eftersom det ofta ar lattare att formulera fragor
i grupp. Fragorna besvaras sedan av en lakare, sjukskoterska
eller annan kunnig person. Syskonen far ocksa hjalp med
strategier for hur de ska hantera fragor fran omgivningen om
syskonet med funktionsnedsattning. Ambitionen ar att de ska
ha fatt med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer
nar de &ker hem fran Agrenska.

Kanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla
ska kanna sig bekvama med att prata fritt. Barnen och
ungdomarna gor roliga aktiviteter tillsammans for att bli
sammansvetsade som grupp. Da blir det lattare att prata om
personliga saker. Det ar viktigt att inte avvisa jobbiga kanslor
utan istallet bekréafta och séatta ord pa dem.

Bemastrande handlar om att hitta vagar och strategier i
vardagen, om att utbyta erfarenheter med andra syskon och att
satta ord pa sadant som kan kallas for "daliga hemligheter”. Det
kan handla om sorg 6ver att inte ha fatt en bror eller syster som
man kan leka med pa samma satt som ens kompisar leker med
sina syskon. Tankarna kan vara bra och logiska, men kan
ocksa bli tunga att bara om man inte far prata om dem.

La&s mer om syskon

Det finns mycket konkret information om vart arbete med
syskongrupper pa Agrenskas webbplats. Dér finns bland annat
information om syskonrollen i olika aldrar, arbetsmaterial som
exempelvis verktyg for samtal med syskon, filmer och
litteraturtips: agrenska.se/syskonkompetens.
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Oskar tycker om att leka med sin 4 ar aldre storebror William.
— Manga av William jamnariga kompisar leker inte s& mycket
langre utan det ar mest dataspel som galler, sa det ar roligt att
han fortfarande vill leka med Oskar, sager Filip.

— Samtidigt ar William lite friare och har vanner som bor néara
som han kan springa 6ver till, sdger Anita.

Mycket uppmarksamhet har gatt till Oskar och hans diagnos,
darfor ar det viktigt for Filip och Anita att vara delaktiga i William
fritidsaktiviteter.

— Jag ar ledare i Friluftsframjandet och friidrotten, och Anita
foljer med pa pianolektionerna, sager Filip.

— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden, garna med en
barntandvardsspecialist. Om det finns svarigheter med
tal, sprak och atande behovs aven kontakt med en
logoped. Det sager 6vertandlakare Anna Odman
Roussakis och logoped Lisa Bengtsson, som arbetar
pa Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska péa Lilla Amundén
samt pa Odontologen, vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset, i
Goteborg. Det ar ett nationellt kunskapscenter med syfte att
samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhdalsa och munmotorik hos personer med sallsynta
halsotillstand. Kunskapen sprids for att bidra till ett battre
omhandertagande och en hdgre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhdériga.

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

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska traffar Mun-H-Center under
familje- och vuxenvistelserna manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran
vardnadshavare gor en tandlakare och en logoped en
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oversiktlig undersokning och bedémning av barnens munhalsa
och munnens funktioner. Observationerna, tillsammans med
information som vardnadshavare lamnat, sammanstalls i
databasen MHC-basen.

Kunskap om séllsynta halsotillstand sprids via Mun-H-Centers
webbplats mun-h-center.se och via MHC-appen.

Munhélsa vid SMA
Foéljande munrelaterade symtom kan férekomma hos personer
med SMA typ 1-3:

e nedsatt gapformaga

e mindre rérelseomfang av underkaken

o olika typer av bettavvikelser

e svarigheter med tandborstning.

| MHC-basen (ar 2022) finns sammanlagt 72 personer med
SMA: 28 personer med ospecificerad SMA och 6vriga med
SMA typ 1-3 i aldrarna 1-43 ar. De flesta har nedsatt
gapformaga i ndgon grad.

For barn med SMA ska den arliga tandlakarundersokningen
kontrollera tander men aven kakleder, tuggmuskulatur,
bettutveckling, munhygien och behov av hjalpmedel.

— Det ar viktigt med arliga méatningar for att kunna folja upp
gapformagan och sétta in insatser nar det behovs, sager Anna
Odman Roussakis.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa
bra att en god munhalsa kan bevaras. Att komma igang med
goda vanor tidigt ar viktigt. Tandvarden rekommenderar
foraldrar att hjélpa sina barn med tandborstningen och borsta
tva ganger om dagen. Alla bor anvanda fluortandkram. For barn
som inte tycker om smaken finns sarskilda tandkramer utan
smak. Det finns ocksa tandkramer som inte skummar sa
mycket. Vid behov kan tandkrdm med bakteriedddande effekt
anvandas. Fluorskoljning rekommenderas.

— Om barnet har svart for fluorskolj kan man doppa en muntork
och svabba runt i munnen, sager Anna Odman Roussakis.

Det finns manga olika typer av hjalpmedel som kan underlatta
munvarden, till exempel greppforstoring, munvinkelhallare eller
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bitstdd. Vissa foredrar eltandborste eller tandborsten Collis
Curve som borstar alla sidor av tanden samtidigt.
Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova ut
lampliga hjalpmedel. Mun-H-Center och specialistkliniker for
pedodonti erbjuder barn och ungdomar med sarskilda behov ett
anpassat tandvardsomhandertagande.

Att tanka pa infor tandvardsbesoket:

e Ta garna kontakt med tandvarden infor forsta besoket
och se till att behandlaren har kunskap om barnets SMA-
diagnos — tandvarden far oftast inte nagon information
om barnets halsotillstand fran sjukvarden.

e Det &ar bra om barnet gar pa tata besok med inskolning
och forstarkt férebyggande tandvard for att rengora
tanderna, fluorlacka och vid behov férsegla permanenta
kindtander.

e FoOrbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandlakaren och
pa stolen barnet ska sitta i (anvandbara bilder finns pa
bildstod i varden).

e Informera behandlande tandlakare om mediciner och
kontaktuppgifter till ansvarig lakare.

Lastips:
Mun-H-Centers munvardsprogram for personer med SMA.

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda och behandla
kommunikationsformaga och atférmaga hos barnet. Logopeden
kan ocksa ge rad angadende matning och atande, bedoma hur
barnet bast tranar sin kommunikation samt vid behov
oralmotorisk traning. Syftet med den oralmotoriska
behandlingen kan vara att minska saliviackage, forbattra
atandet samt vid behov 6ka eller minska kanslighet i munnen.
— Oralmotorisk traning ar som "fysioterapi for munnen”, man
forsOker stimulera, aktivera och stabilisera, sager Lisa
Bengtsson.

Munmotorik vid SMA

| MHC-basen beskriver de flesta med SMA typ 1 och 2
varierande svarigheter med att tugga och svalja, nedsatt
munmotorisk formaga samt paverkan pa tal. Manga har aven
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ofrivilliga muskelrorelser i tungan, sa kallade
tungfascikulationer. Det ar aven vanligt med nedsatt
gapformaga och kakrorlighet.

— Ledstelheten kan forsvara mun- och tandvarden, sager Lisa
Bengtsson.

Atsvarigheter

Manga barn med SMA 1 och 2 har atsvarigheter. Atsvarigheter
hos barn kan ha flera olika orsaker, och man behover darfor
gora en individuell bedémning for att kunna behandla
svarigheterna. Den som har nedsatt munmotorik kan behova
sarskild traning i att tugga och svélja, gapa, men ocksa att
prova nya saker, ata sjalv eller ata stérre mangder.

Gapférmaga

En normal gapférmaga hos vuxna ar minst 40 millimeter och
hos barn under tio ar minst 30 millimeter. Gapférmagan ar ofta
begransad vid SMA 1 och det ar vanligt med begréansad
gapformaga ocksa hos de med SMA 2 och 3. For att forhindra
stelhet i kdkleden vid SMA ar det viktigt att arbeta
forebyggande. Det galler alltsa att inte vanta tills det borjar bli
svart att gapa.

— Vi vet att manga med SMA far en minskad gapférmaga och
att det kan fa konsekvenser for atande, munvard och forsvara
till exempel om man behdver intuberas for en operation. Vid typ
1 syns det tidigt i aldrarna, ibland redan fran ett ars alder. Har
man val fatt en minskad gapférmaga ar det svart att tanja upp
den. Daremot vet vi att gapformagan kan bibehallas med
regelbunden tanjning. Tuggrorelsen i kaken ar faktiskt en
rorelse i alla led, inte bara upp-ner. Det ar darfor viktigt for att
tanja kaken framat, bakat och fran sida till sida, sager Lisa
Bengtsson.

Stretchovningar for kéken

Det basta for att bibehalla gapférmagan och férebygga stelhet
for sma barn ar att anvanda vardagsaktiviteter for traning. Ett
satt ar att se till att barnet gapar i maxlage nar man borstar
tanderna eller utfora olika munlekar.

— Ett satt att trana sin egen gapformaga ar att ta ut rorligheten.
Gapa stort, skjut fram underkaken och for kaken at vardera
sidan. | munvardsprogrammet som vi tagit fram for SMA finns
ocksa instruktioner for kaktanjning, sager Lisa Bengtsson.
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Man kan gora stretchévningar med eller utan redskap. Exempel
pa hjalpmedel ar TheraBite och gapklammal/jaw trainer. Ta ut
och stretcha varje rorelse 3 ganger 20 sekunder. Det ar viktigt
att rérelsetraningen inte utloser kvarstaende smarta.

P& Mun-H-Centers webbplats finns mer information om
hjalpmedel fér gaptanjning.

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk férmaga i
vardagssituationer i skrifterna Uppleva med munnen, Nar
barnet har svart att ata, Nedsatt salivkontroll och Bitbeteende.
De finns att lasa eller bestalla pA mun-h-center.se.

Samordning

Som foralder kan det vara tufft att vara den som ska férmedla
kunskap mellan olika instanser i varden. Da kan man be
habiliteringen att samordna kontakten mellan till exempel
tandlakare, logoped, oralmotoriskt team och nutritionsteam.

Louise Jeltin & samordnare inom personlig assistans
och koordinator for familje- och vuxenvistelser pa
Agrenska. Hon informerar om vilket stod som finns att
fa for personer med SMA.

| Sverige ar det offentliga stodsystemet uppdelat mellan stat,
region och kommunala institutioner. Det finns dessutom en rad
privata, idéburna och icke-vinstdrivande organisationer som har
stodinsatser att erbjuda till familjer med barn som har sallsynta
diagnoser.

— Manga upplever att det &r svart att veta vilka man ska
kontakta i olika sammanhang. Vi har ett omfattande
stodsystem, men det kan vara svart att navigera i, sager Louise
Jeltin.

Forsékringskassan

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

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

Merkostnadserséattning ar en separat ersattning for kostnader
som beror pa barnets funktionsnedsattning. Forsakringskassan
bedomer vad som rdknas som merkostnader.

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

Tillfallig foraldrapenning, eller vard av barn (vab), gar att fa aven
efter att barnet har fyllt 12 ar om det finns en bestaende

funktionsnedsattning.

Kontaktdagar finns till for barn som omfattas av LSS. Man kan
fa ersattning for tio kontaktdagar per barn och ar.

Las mer pa forsakringskassan.se.

Lagar som styr varden

| Sverige styr halso- och sjukvardslagen (HSL) hur héalso- och
sjukvardsverksamheter ska organiseras och bedrivas. Alla
vardgivare ar skyldiga att folja bestammelserna i HSL.
Patientlagen &ar en viktig lag som starker patienternas stallning.
Den ger bland annat ratt att valja 6ppenvard eller specialistvard
i en annan region an hemregionen. Den ger ocksa ratt att
begéara en ny medicinsk bedémning.

— Patientlagen har ocksa okat barns inflytande 6ver sin egen
vard. De har ratt att fa information pa ett satt som de forstar.

Samordning — fast vardkontakt

Enligt halso- och sjukvardslagen har verksamhetschefen vid en
instans med vardansvar for barnet skyldighet att utse en fast
vardkontakt. En fast vardkontakt kan samordna vardens
insatser och formedla kontakter. Den fasta vardkontakten kan
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vara en lakare eller nagon annan som arbetar inom varden,
som en sjukskoterska eller kurator.

SIP — samordnad individuell plan

Kommuner och regioner ar skyldiga att uppratta en samordnad
individuell plan, SIP, enligt bade socialtjanstlagen och halso-
och sjukvardslagen. En SIP tas fram nar en person upplever
behov av samordning mellan olika instanser och dar
ansvarsfordelningen behdéver tydliggéras. Planen upprattas vid
moten dar professionella fran de berdrda verksamheterna ar
skyldiga att delta.

Las mer pa csdsamverkan.se och 1177.se.

1177 efter 13 ar

| normalfall ar ett barns journal tillganglig for vardnadshavare
fram tills barnet fyllt 13 ar. | undantagsfall ar det mojligt att
ansOka om tillgang aven efter 13 ars alder, men det maste
goras pa varje enskild mottagning och verksamhetschefen for
enheten ska godkénna anstkan.

Las mer om vardarenden for ditt barn pa 1177.se.

LSS - Lagen om st6éd och service till vissa
funktionshindrade
Sambhallets stod utgar bland annat fran Lagen om stod och
service till vissa funktionshindrade — LSS. Det ar en
rattighetslag som syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stdd
for insatser och sarskild service for personer
¢ med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstand
e med betydande och bestdende begavningsmassiga
funktionshinder efter hjarnskada i vuxen alder foranledd
av yttre vald eller kroppslig sjukdom
¢ med varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa
normalt aldrande, om de &r stora och fororsakar
betydande svarigheter i den dagliga livsféringen och
darmed ett omfattande behov av stod eller service.

— Alla beslut som tas om insatser kan 6verklagas i domstol,
sager Louise Jeltin.
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Exempel painsatser enligt LSS

e avlOsarservice

e Kkorttidsvistelse

e kontaktperson

e ledsagare

e bostad med sarskild service

e personlig assistans (las mer pa s. 50).

SoL - Socialtjanstlagen

Enligt Socialtjanstlagen ska manniskor som av fysiska, psykiska
eller andra skal moter betydande svarigheter i sin livsforing fa
mojlighet att delta i samhéllets gemenskap och att leva som
andra. Det finns darfor olika former av stod som utgar ifran
individens behov. Man har alltid ratt att soka bidrag och fa ett
skriftligt beslut. En socialsekreterare eller kurator pa sjukhuset
kan hjalpa till med ansokan.

— Det gar att fa vissa hjalpinsatser som ingar i LSS med stod av
SoL om man inte tillhér nagon av LSS personkretsar.

Anhorigstod

Enligt SoL 5 kap. 10 § ska kommunen ocksa erbjuda stod till
anhdariga till ndgon med en fysisk eller psykisk
funktionsnedséttning. Med anhérig menas en familjemedlem, till
exempel syskon, mor- och farféraldrar. Som anhérig kan man fa
mojlighet att delta i samtalsgrupper, fa tillgang till friskvard eller
individuellt anpassat stod samt fa tips, rad och hjalp med
kontakter. Detta stod ska sokas hos kommunens
anhorigkonsult. Tjansten kan heta olika i olika kommuner.

Bostadsanpassning

AnsOkan om bostadsanpassning gors hos kommunen.
Atgarderna behover vara "nédvandiga for att bostaden ska vara
andamalsenlig”. Behovet ska styrkas av arbetsterapeut, lakare
eller annan sakkunnig.

Las mer pa bostadscenter.se.
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Fonder

Vid okade omkostnader pa grund av sjukdom kan man sdka
pengar till hjalpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhuset eller
habiliteringen kan man fa hjalp av en kurator med att hitta
passande fonder att s6ka pengar ur.

— Det kan lona sig att sbka pengar ur fonder eftersom
stiftelserna vill avyttra sina pengar, sager Louise Jeltin.

Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas déar man kan
soka efter lampliga fonder:

Framtid

Louise Jeltin informerar om vad det finns for stod att fa nar
barnen blir vuxna. Bland annat kan det vara bra att i god tid ta
kontakt med studie- och yrkesvagledare infor framtida studier.
Det finns manga folkhdgskolor som har sarskilda program som
ar anpassade for personer med funktionsnedséattningar. Vuxna
personer som ska komma ut i arbetslivet kan fa sarskilt stod av
Arbetsformedlingen och foér de som omfattas av LSS — daglig
verksamhet.

— Av flera anledningar ar det viktigt att férbereda sitt barns 18-
ars dag. D& kan ni foraldrar forlora insyn 6ver ert barns
vardarenden, sager Louise Jeltin.

Fler lanktips

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten

hejaolika.se — nyheter om ett samhalle for alla

parasport.se — om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se — nationellt kompetenscentrum for anhdriga
minstoradaq.org — uppfyller dnskningar och skapar gladjefulla
upplevelser for sjuka barn eller barn med funktionsnedsattning
ournormal.org — moétesplats for familjer med barn med
funktionsnedsattning.
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— For att fa en personlig assistent kravs att man har
stora och varaktiga funktionsnedsattningar och tillhor
en av LSS personkretsar. Det berattar Louise Jeltin,
samordnare inom personlig assistans p& Agrenska.

Sambhallets stod utgar bland annat fran rattighetslagen LSS —
lagen om stod och service till vissa funktionshindrade — som
syftar till att ge goda livsvillkor. LSS ger stod for insatser och
sarskild service for personer som ingar i en av tre personkretsar
och som finns beskrivna i kapitlet Stod i samhallet.

Personlig assistans ar en av de insatser som omfattas av LSS.
For att ha ratt till personlig assistans ska barnet behdva hjalp
med de grundlaggande behoven:
e andning
e personlig hygien
e att ata och dricka
e av- och pakladning
e kommunikation med andra
e stdd for att forebygga skada vid en psykisk
funktionsnedséttning
e stdd som behdver ges I6pande pa grund av ett
medicinskt tillstand.

AnsOkan om personlig assistans ska goras skriftligt och
medicinska underlag kravs. Om de grundlaggande behoven
bedoms uppga till fler an 20 timmar per vecka anstker man om
assistansersattning fran Forsakringskassan. Om de
grundlaggande behoven inte berdaknas uppga till 20 timmar
ansoker man om personlig assistans hos kommunen. | de fall
en person beviljas insatsen personlig assistans tar man aven
hansyn till andra personliga behov som exempelvis mgjlighet att
delta i samhallslivet, fritidsaktiviteter, umgas med slakt och
vanner samt hushallsarbete.

De grundlaggande och andra personliga behoven kan ocksa
innebara skal for dubbelassistans. Det kan handla om aktiviteter
utanfor hemmet, till exempel vid resor, eller for att kunna utféra
olika traningsprogram dar assistenterna behover vara tva.
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Vad réknas till féraldraansvaret?

Nar Forsakringskassan bedémer behovet av personlig
assistans bortser myndigheten fran det hjalpbehov som en
vardnadshavare normalt ska tillgodose for sitt barn. Detta gors
genom ett schablonavdrag i tid. Pa forsakringskassan.se finns
mer information om hur man anstker om personlig assistans.

Assistans i forskola och skola

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

Att vélja personlig assistent

| manga fall kan det vara svart att rekrytera och behalla
personliga assistenter. Det kan aven vara en utmaning att hitta
ratt assistenter. Manga faktorer spelar in, som bland annat
personlighet, intressen och tidigare erfarenheter.

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

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

Hjalp med personlig assistans

Det finns ingen rattshjalp for den som vill dverklaga
Forsakringskassans eller kommunens beslut om personlig
assistans genom att driva LSS-mal i domstol. Det finns dock
jurister pa manga av assistansbolagen som har kunskap och
kan ge stéd. Man kan aven fa radgivning och stod fran olika
intresseorganisationer och féreningar som arbetar med
rattigheter for personer med funktionsnedsattningar.
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Tips pa webbplatser

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

lassekoop.se — LaSSe Brukarstédcenter (Vastra
Gotalandsregionen)

bosse-kunskapscenter.se — BOSSE rad, stéd och
kunskapscenter (Stockholm).

Hosten 2023 borjar Oskar i forskoleklass. Efter tre bra ar i
forskolan har familjen ett skolval att gora.

— Det kan kannas lite oroligt att lamna forskolan. Just nu ser det
ut som att Oskars kompisar soker sig till en skola som inte
passar honom sa bra tillganglighetsmassigt, sager Filip.

Foraldrarna upplever att Oskar mar mycket bra for tillfallet.

— Det fysiska kanns jattebra just nu. Oskar ser inte ut att
snedbelasta s& mycket. Jag hoppas att han kan undvika skolios
sa lange som mojligt. Daremot har den hér vistelseveckan
pamint oss om vikten av stretching. Det star pa listan 6ver saker
att gora nar vi kommer hem, sager Filip.

— Fysioterapeuten forklarade det sa bra for att man ska forsta
varfor stretchingen ar viktig. Det handlar inte bara om just nu,
utan resultaten marks om kanske 20 ar, sager Anita.

Innan familjevistelsen p& Agrenska fick de frdgan om att byta
fran Spinraza till Evrysdi.

— Vi diskuterade det men kom fram till att vi inte vagar. Oskar
tar fortfarande stora steg i utvecklingen och vi vill vanta till det
finns mer resultat pa individniva, sager Filip.

— Just nu ar vi sa tacksamma Over att han inte har problem med
andningen eller har fatt skolios. Om Evrysdi inte skulle fungera,
far han byta tillbaka till Spinraza da? Det kanns for osékert an,
sager Anita.

Trots att Oskar inte har andningsproblem kan Anita k&dnna oro
Over att andningen kan férsamras.

— Spinraza verkar framst hjalpa fran axlar och ner. Oskar blir
sallan slemmig, men har lite svagare hostmuskler. Vad kan
handa om inte medicinen hjalper? For mig ar det viktigast att
han far fortsatta ata och andas pa egen hand.
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Daniel Belovic &r medlem och styrelseledamot i
Natverket for spinal muskelatrofi, NSMA, och berattar
om foreningens arbete.

Natverket for spinal muskelatrofi, NSMA, ar en patientférening
med syfte att fora samman manniskor som lever med eller
arbetar med SMA for utbyte, stod och information. NSMA vill
sprida kunskap och 6ka medvetenheten om SMA hos saval
allmanheten som beslutsfattare.

— NSMA arbetar pa& uppdrag av sina medlemmar, det vill sdga vi
som lever med och berdrs av SMA. Just nu ar tillgang till
lakemedel en stor fraga, dar vi genom dialog med olika parter
och bevakning av forskning aktivt verkar for att paverka
opinionen och makthavare till nya beslut. Beslut dér ingen
patient med SMA ska exkluderas, sager Daniel Belovic.

Nationellt vardprogram for SMA

NSMA:s opinionsbildande arbete handlar bland annat om att
personer med SMA ska ha ratt till jamlik vard oavsett alder,
SMA-typ och var i landet man bor. Darfér bor ett nationellt
vardprogram for SMA, med information och riktlinjer for olika
behandlingsalternativ, upprattas.

— Ett annat viktigt omrade ar att nyfdddhetsscreeningen, PKU-
testet, aven ska innefatta SMA. D& kan konsekvenserna av
sjukdomen minska genom att barnen fangas upp snabbare och
far tidig behandling, sager Daniel Belovic.

Samarbete med SMA-Europe

NSMA ar medlem i SMA-Europe (SMA-E). Det ar en europeisk
paraplyorganisation som samlar patientorganisationer fran flera
lander 6ver hela Europa. Syftet ar att skapa ett samarbete som
ger personer med SMA en hdgre rost.

— Genom att kroka arm och paverka pa europeisk niva kan vi
paskynda forskningen och forbattra varden for SMA, men det
ger oss aven mer kraft nationellt, sdger Daniel Belovic.

Las mer om SMA-E pa sma-europe.eu.
Pa nsma.se kan du lasa mer om NSMA. De finns @ven pa
Facebook, Twitter och LinkedIn dar de heter NSMA Sverige.
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Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades 1998 av
en grupp foraldrar till barn med olika syndrom. Det ar
en paraplyorganisation dar ett 70-tal olika
diagnosforeningar finns representerade.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever
med ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och
stodinsatser i ratt tid och utifran behov. Férbundets uppdrag ar
att driva politiska fragor som ror personer med funktions-
nedséattning samt sprida kunskap om sallsynta diagnoser.
Personer som lever med sallsynta halsotillstand ska inte
missgynnas pa grund av att andra inte kanner till sA mycket om
deras situation. Forbundet har genom aren drivit flera projekt
dar resultatet har blivit konkret material som alla far ta del av,
sasom utbildningsfilmer, sammanstallningar av rattigheter i
halso- och sjukvarden och tips pa hur man kan goéra en sa
kallad sallsynt vardplan.

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

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

Las mer om Riksforbundet pa sallsyntadiagnoser.se.
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Informationscentrum for séillsynta hiilsotilistind

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

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

| databasen finns utforlig, kvalitetssakrad information om fler an
300 sallsynta halsotillstand. Nya informationstexter tillkommer
varje ar, och befintliga texter uppdateras regelbundet.
Underlagen till texterna skrivs av medicinska specialister i
Sverige. Informationen bearbetas av redaktorer vid
Informationscentrum och faktagranskas av en sarskild
expertgrupp. Berérda intresseorganisationer ges ocksa
mojlighet att lamna synpunkter pa innehallet.

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

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta hélsotillstand:
socialstyrelsen.se/séllsynta-hélsotillstand
Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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En sammanfattning av dokumentation nr 675

Spinal muskelatrofi (SMA) ar en arftlig
neuromuskular sjukdom déar motoriska nervceller
bryts ned. Nedbrytningen leder till fortskridande
muskelsvaghet och muskelfortvining (atrofi).

SMA férekommer i fem olika typer, fran typ O till
typ 4. Generellt galler att ju tidigare symtomen
visar sig, desto svarare blir sjukdomen.

| Sverige insjuknar varje ar 4-8 barn per 100 000
nyfédda med den svara och vanligaste formen
SMA typ 1. Det arliga insjunkandet i
SMA typ 2 respektive 3 &r 2—3 personer.

| dokumentationen kan du bland annat lasa om

genetiska orsaker, lakemedelsbehandling och
fysioterapi. Har ges aven en inblick i hur det ar att
leva i en familj med ett barn som har SMA typ 2.

FAMILIE- OCH VUXKENVISTELSER

o Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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