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Duchennes muskeldystrofi

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 Goéteborg.

Agrenska &r en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter, sdsom familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser, utbildningar
och konferenser.

Varje ar arrangerar Agrenska drygt tjugo vistelser fér familjer och
sex vistelser for vuxna med sallsynta diagnoser.

Under tre dagar far deltagarna kunskap, majlighet att utbyta
erfarenheter och traffar andra i liknande situation.

Programmet innehaller férelasningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, psykosociala aspekter samt det stod
samhallet kan erbjuda.

Pa grund av situationen med covid-19 under 2020 genomfordes
vuxenvistelsen om Duchennes muskeldystrofi via livestreaming.

Faktainnehallet fran forelasningarna under vuxenvistelsen &r grund
for denna dokumentation som skrivits av redaktdr Sara Lesslie,
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig fér allmanheten har
varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva med Duchennes muskeldystrofi beréttar en av
deltagarna om sina erfarenheter. Personen i intervjun har i
verkligheten ett annat namn.

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

© Agrenska 2020, nr 612 2



Duchennes muskeldystrofi

Forelasare som har bidragit till innehallet i denna dokumentation

Har nar du oss

© Agrenska 2020, nr 612

Pontus Wasling, specialistlakare, Neurologenheten medicinska
kliniken vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg.

Jonas Gillenstrand, psykolog, Habilitering & Halsa i Kungélv och
gastforskare vid Deakin University i Melbourne, Australien.
Lennart Bjorklund, leg psykoterapeut, socionom och diakon i
Goteborg.

Medverkande fran Agrenska

AnnCatrin Ro6jvik, verksamhetsansvarig.

Louise Jeltin, koordinator och assistanssamordnare.
Sara Lesslie, redaktor for dokumentationen.

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



Duchennes muskeldystrofi

Innehall

Medicinsk iNfOrmation .............cooovviiiiiiiiiii 5
Erik har Duchennes muskeldystrofi............cccccovvvviiiiiiiiiiiiiinnnnnn. 10
Neuropsykologiska aspekter............ccoeeeiiieeiiiiiiiiiiie e, 12
Erik &r utbildad SOCIONOM ........cciiiiiiiiiiiiiiie e 15
Att leva och ha ett gott [IV.......ccoooeiiiiiiiiiiiie e, 16
Erik ser positivt PA lIVET ........cccvveeeeceiiee e 17
Personlig assiStans...........cceevi i 18
IfA — Intressegruppen for Assistansberattigade.................cccvveeee. 20
Patientféreningen DBMD och insamlingsstiftelsen SMDF ............ 21
Informationscentrum for séllsynta halsotillstand ................cc......... 22
Riksforbundet Sallsynta diagnoser............cccccccvvvvvviiiiiiiiiiiiiiiiiie, 23

© Agrenska 2020, nr 612 4



Duchennes muskeldystrofi

Det hander valdigt mycket inom forskningen pa nya
behandlingar inom neuromuskulara sjukdomar, vilket
ar positivt infor framtiden. Det sager Pontus Wasling
som ar lakare vid Neuromuskulart centrum pa
Sahlgrenska i Goteborg.

Duchennes muskeldystrofi, DMD, ar en muskelsjukdom som innebar
att muskler bryts ner och ersétts av fett och bindvavnad vilket leder till
en fortskridande muskelsvaghet. Orsaken &r en forandring av ett
arvsanlag (mutation i en gen) som leder till brist pa proteinet dystrofin.
Dess funktion ar att ge en mekanisk forstarkning av holjet som omger
muskelfibrerna. Sjukdomen férekommer i stort sett bara hos pojkar
och man. | Sverige far varje ar cirka tio pojkar diagnosen.

Orsak

En stor del av kroppsvikten, cirka 30—40 procent, bestar av muskler. |
kroppen finns ungefar 500 muskler, de storsta ar rygg- och larmuskler
och de minsta sitter i 6gonen. Inne i musklerna finns muskelfibrer. De
ar langstrackta och innehaller bland annat aktin och myosin som
binds ihop med hjalp av dystrofin.

— Det ar en slags molekylara motorer som kraver energi, sager
Pontus Wasling.

DMD orsakas av en forandring av ett arvsanlag som leder till brist pa
proteinet dystrofin. Proteinet fungerar som stétdampare i
muskelfibrerna. Runt varje muskelfiber finns ett skyddande hdlje.
Dystrofin fungerar som en férankring mellan héljet och varje
muskelfiber som drar ihop sig och det skyddar muskelfibrerna under
sammandragningen. Vid brist pa dystrofin slits holjet nar musklerna
drar ihop sig och gar till sist sonder. Amnen som bara ska vara inne i
muskelfibrerna lacker da ut och orsakar inflammation i vavnaderna,
vilket gor att muskelfibrerna successivt bryts ned.

— Man kan jamféra funktionen av dystrofin med ankarkéttingen mellan
ett ankare (muskelskelettet) och en bat (det skyddande holjet runt
muskelfibern), dar dystrofin ar kattingen som forbinder de tva. Nar
kattingen brister driver baten ivag, sager Pontus Wasling.

Dystrofin finns normalt i skelettmuskulatur, hjartmuskel, glatta
muskelceller samt i centrala nervsystemet. Brist pa dystrofin leder
darfor till symtom fran skelettmuskler, hjarta, mage, tarmar, urinvagar
och centrala nervsystemet.
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Duchennes muskeldystrofi

Genetik

Kroppen bestar av manga olika sorters celler. Varje cell innehaller en
karna dar informationen, databasen, finns.

— Sedan 1800-talet har man vetat att det finns kromosomer inne i
cellen. Alla olika sorters djur och vaxter har ocksa kromosomer i olika
mangd och olika mycket DNA, sager Pontus Wasling.

Varje individ har arvt halften av arvsmassan fran sin mamma och
halften fran sin pappa. Arvsanlagen, generna, ar ungefar 20 000 till
antalet och finns i cellkérnan i kroppens alla celler i form av DNA-
spiraler som formar 46 kromosomer. Kromosomerna bestar av 23
kromosompar. Det sista kromosomparet ar kénskromosomerna som
hos kvinnor bestar av tva X-kromosomer och hos man av en X- och
en Y-kromosom.

— Kromosomerna lindar upp arvsmassan. Om man drar ut allt DNA ur
varje cell blir det 1,8 meter arvsmassa. De ar som nystan uppbyggda
av proteiner, sager Pontus Wasling.

DNA-spiralerna bestar av baspar som kopplar ihop sig i olika
sekvenser i en viss ordning. Varje baspar utgors av tva stycken
nukleotider, vilka ar genernas byggstenar. Det finns tre miljarder
nukleotider och en procent av dessa ar mallar som kodar for
bildandet av olika proteiner. Mallarna ar som bruksanvisningar for alla
proteiner i kroppen.

— Genens uppgift ar att vara ett moénster som proteinerna ska folja. En
gen kan ha lite olika uppgifter och darfor kan mutationer pa generna
fa olika konsekvenser, sager Pontus Wasling.

Det ar proteiner som avgor hur exempelvis kroppens celler fungerar
och hur vi ser ut. Den del av DNA som direkt utgér mall for protein
kallas for exoner och de delar som inte kodar for nagot protein kallas
for introner. Vid mutationer har basparen andrats vilket kan paverka
bildandet av proteinet for den aktuella genen. Om det bildas ett
felaktigt protein kan olika symtom uppsta. Vilka symtom beror pa
vilket eller vilka proteiner som ar paverkade. Alla manniskor bar pa
mutationer i sin arvsmassa, men bara en liten andel av dem ger
upphov till symtom.

Dystrofingenen

DMD orsakas av mutationer i dystrofingenen. Den bestar av 79 delar
(exoner). | cellerna sétts delarna ihop till en lang kedja.

— Dystrofingenen &r den stdrsta genen man k&anner till. Den ar 300
ganger storre an en normal gen, sager Pontus Wasling.
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Duchennes muskeldystrofi

Mutationer pa dystrofingenen som leder till brist pa dystrofin kan vara
av tre olika typer. | de flesta av fallen (60—70 procent) ror det sig om
en deletion, forlust, av delar av genen. Hos 10 procent finns en
duplikation, det vill saga att en eller flera delar av genen dubbleras.
Det innebar att genen inte kan lasas eftersom exonernas andar inte
passar ihop och darfor inte kan koppla ihop sig med nésta baspar i
DNA-strangen. | 25 procent av fallen ar ett enda av basparen
(nukleaotiderna) felaktiga, vilket kallas punktmutation. Om det innebar
att resten av genen inte kan lasas sa leder det till Duchennes
muskeldystrofi.

— Vid DMD é&r det vanligast att deletionen hamnar mellan exon 45-55
pa dystrofingenen, sager Pontus Wasling.

Arftlighet

DMD arvs genom ett sa kallat X-kromosom-bundet recessivt
nedarvningsmonster. Det betyder att den muterade genen sitter pa X-
kromosomen. Sadana sjukdomar forekommer i regel bara hos man.
Man har en X-kromosom och en Y-kromosom, vilket betyder att de far
sjukdomen néar X-kromosomen ar muterad. Kvinnor, som har tva X-
kromosomer, far oftast inte nagra symtom alls eftersom den muterade
genen ar recessiv. Det innebar att den muterade genen inaktiveras
och den friska X-kromosomen uttrycks istéllet och kan bilda
dystrofinprotein.

| tva tredjedelar av fallen arvs sjukdomen fran modern, som sjalv
oftast ar frisk men har ett forandrat arvsanlag.

— Soner till anlagsbarande kvinnor har 50 procents risk att fa
sjukdomen. Déttrar har samma sannolikhet (50 procent) att bli
anlagsbarare av mutationen i dystrofingenen, men blir alltsa vanligen
sjalva inte sjuka, sager Pontus Wasling.

Hos en tredjedel av personerna med DMD har sjukdomen uppstatt
genom en spontan férandring i generna, en nymutation. Foraldrar till
ett barn med nymutation har inte orsaken i sina celler, och Ioper lagre
risk att pa nytt fa ett barn med sjukdomen.

Forskning och framtida behandlingar

De behandlingsstudier som pagar for DMD inriktar sig pa att justera
for de olika mutationerna sa att dystrofin ska kunna bildas, eller att
lindra skador som uppstar av den muterade genen.

Genterapi

Ett satt att bilda dystrofin &r att fora in en frisk gen i muskelcellen,
som i sin tur kan bilda dystrofin. For att fa in DNA i cellen anvands
virus.
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Duchennes muskeldystrofi

— Virusets enda uppgift ar att féra in sitt DNA i en cell och dar
producera sitt eget protein och bilda nya virus. Darfor kan man
anvanda dem vid genterapi, sager Pontus Wasling.

Det finns olika virus som gillar olika typer av celler. Ett virus som
heter adenoassocierat virus (AAV) gar pa muskelceller. Ett problem
med metoden &r att virus inte rymmer tillrackligt mycket DNA och
forsoken syftar darfor till att ge en forkortad dystrofingen. Vid Beckers
muskeldystrofi (som ar en nagot lindrigare muskelsjukdom) finns en
halvt fungerande dystrofingen. Férhoppningen med genterapi ar att
kunna forvandla DMD till Beckers muskeldystrofi. De viktigaste
delarna av genen ar de som faster in i cytoskelettet och de som faster
in i membranet. Forhoppningen ar att delar av genen ar mgjliga att
kapa och att de kortare generna ska kunna producera dystrofin.

— Vid en studie attackerades 80 procent av muskelcellerna av viruset
och de kunde aterstallas till tre fjardedelars normal funktion. Forsoket
gjordes pa hundar, och det ser valdigt lovande ut, sager Pontus
Wasling.

Det finns en rad fragetecken kring metoden. Kroppen har ett
immunférsvar som ska skydda oss genom antikroppar. Ungefar 50
procent har redan haft en infektion av viruset AAV, for dessa kommer
inte metoden att fungera. Behandlingen behdver dessutom upprepas
men efter en behandling kommer kroppen producera antikroppar
vilket innebar att det inte kommer fungera.

— Det som fors in med virus kommer inte in i kromosomerna, alltsa
karnan. Da vet man inte hur lange genen finns kvar. Cellen delar sig
och for varje delning minskar méangden dystrofin som kan produceras,
sager Pontus Wasling.

Skippa exon

En annan metod innebér att anvanda en specialdesignad RNA
molekyl (av DNA skapas RNA och av RNA skapas proteiner) som
tillverkas for att passa in precis i genkoden. Att skippa exon innebar
att hoppa over de sektioner av den genetiska koden som ar felaktig
vilket leder till att dystrofingenen blir lasbar och fungerar korrekt.

— RNA molekylerna blir som malsokande robotar. De felaktiga
exonerna hoppas 6ver och genen skapar ratt protein i
muskelcellerna, ndmligen dystrofin, sdger Pontus Wasling.

Om metoden ska fungera maste mutationen vara en deletion.

Proceduren maste upprepas ofta vilket ar en nackdel, dessutom har
metoden inte visat sig att vara sarskilt effektiv.
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Duchennes muskeldystrofi

Gensaxen — Crispr/Cas 9

Gensaxen ar en metod som finner en DNA-sekvens och klipper av en
bit. Det leder till att man tar bort ett eller flera exon. Det upptacktes
2002 att &ven bakterier blir attackerade av virus och att delar av
bakteriers DNA ar virus-DNA. Bakteriernas eget immunférsvar kan
klippa bort virus-DNA. Detta kan man anvanda som ett verktyg for att
klippa och klistra i manniskans DNA. Det &r en fordel att det ar
ganska latt att anvanda och inte heller sarskilt dyrt.

— Man Klipper bort ett eller flera exon vilket innebar att man rattar till
den genen som &r felaktig. Till den har metoden ligger mycket hopp
infor framtiden, sager Pontus Wasling.

Genomlasning av stoppkod

Ataluren® eller Translarna® ar ett lakemedel som kan anvéandas vid
behandling av personer med DMD som har en punktmutation, cirka
10-15. Behandlingen &r dyr och anvands pa individer som fortfarande
kan ga, dock har inte behandlingen lett till att dystrofinivderna okat
sarskilt mycket.

Stamceller

Alla celler kommer ifran att stamceller har delat sig och blivit nya
celler. Vid stamcellsbehandling tar man myoblaster, som ar en typ av
primitiv muskelcell, och far den att dela sig. Sedan injicerar man
myoblaster i muskelcellerna. Ett problem med metoden ar hur man
ska injicera de forandrade muskelcellerna. Det ar inte heller sakert att
det ger den 6nskade muskelstyrkan.

Det finns ett annat exempel pa stamcellsforskning da man tagit en
hudcell och gjort om till en muskelcell. Da blir cellen kroppsegen, det
vill sdga immunforsvaret reagerar inte pa cellen. Det ar dock problem
aven har med att fa in cellerna i muskeln.

— Detta ar spannande och kan nog leda till behandlingar framdver,
sager Pontus Wasling.

Motverka bieffekter av skadad dystrofingen.

Forlusten av dystrofin leder till inflammation, forandrad jamvikt av
kalcium, nedsatt blodfléde och minskad muskelnybildning. Idag
anvands framst kortison for att minska inflammationen, men det har
nackdelen med manga biverkningar.

— Det finns ett lakemedel som &r pa gang. Det ar Vamorolone® som
testas for att se om det kan fa samma effekt som kortison, med
mindre biverkningar och det ser lovande ut, sager Pontus Wasling.
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Duchennes muskeldystrofi

Andra lakemedel
Det finns en del andra lakemedel som kan lindra symtom.

e Idebenon® ar baserat pa antioxidanter och kan ge béttre
andningsférmaga.

e Karlvidgande lakemedel skulle kunna 6ka
blodtillstromningen men har hittills inte gett nagra positiva
resultat.

o Tillvaxtfaktorer. Nar amnet myostatin blockeras tkar
muskelmassan hos férsoksdjur men hittills ses inga eller
mattliga effekter hos manniskor.

— Samtliga tillstand har samma grundproblem, namligen en mutation.
Ett lakemedel som fungerar for ett tillstand borde vid lite vidare forsok
kunna anvandas dven pa andra. Kunskapen vaxer valdigt snabbt,
sager Pontus Wasling.

Nar Erik var nastan tre ar foddes hans lillasyster Caroline. Da
mamma Margareta var ute pa promenad med Erik och barnvagnen
ville han ocksa géarna sitta dari med lillasyster. Forst tyckte inte
Margareta att det var nagot konstigt, Erik hade tagit sina forsta steg
pa sin ettarsdag, men nar aven Eriks mormor uppmarksammade
samma sak kontaktade Margareta BVC. Dér sa dem att det inte fanns
nagot att oroa sig over, att manga barn ville sitta lange i vagnen.

Ett par ar senare akte familjen till Bryssel. Under resan insjuknade
Margareta och Caroline i Hepatit A. Nar familjen kom hem igen skulle
aven skulle Erik lamna blodprov. Proverna visade inte pa Hepatit A
men daremot pa htga CK-varden (Kreatinin). Lakaren tog om
proverna men de visade samma sak och familjen blev skickad till
neurologmottagningen.

Nagra manader efter Brysselresan berattade en neurolog for Eriks
mamma och pappa att han har en genetisk neuromuskular sjukdom,
Duchennes muskeldystrofi. Da var Erik nastan fem ar. Familjen hade
inte hort talas om sjukdomen innan och hade inte nagon historik i
slakten.

Under barndomen var Erik inte sa paverkad av sjukdomen. Han
trivdes i skolan, gick i en vanlig klass och kande sig inte sarskilt
annorlunda.

— Ibland hade jag svart att komma igdng med uppgifter i skolan, men
det berodde alltid pa att jag hade hdga krav pa mig sjalv, sager Erik.

© Agrenska 2020, nr 612 10



Duchennes muskeldystrofi

Nar han var i 14-ars aldern tvingades han gora en skoliosoperation
och han har anvant permobil sedan dess. | skolan var det bara Erik
som satt i rullstol och han hade hjalp av elevassistenter.

— Det var bade tufft och en lattnad nar jag satte mig i permobilen.

Mest positivt anda, sager Erik.

RBU, Riksférbundet for rorelsehindrade Barn och Ungdomar,
anordnade lager om somrarna som Erik besokte ett par ganger.

— Jag minns att jag rymde en gang. Jag var inte sa intresserad som
barn att traffa andra som hade rullstol. Jag ville hellre umgas med
mina klasskamrater, sager Erik.

Idag ar Erik 33 & gammal. Han bor i en lagenhet i en storre stad med
sin mamma. Han har behallit en del av sin muskelstyrka och har inte
behovt medicinera med kortison, men han tar hjartmedicin. Erik har
assistenter dygnet runt. Han tycker att det fungerar fint och har en bra
relation med sina assistenter.

— Jag har haft personlig assistans sa lange att jag inte minns nar det
borjade, men det blev mer efter att jag hade gatt ur skolan. Man vill
att assistenterna ska paverka sa lite som mojligt, sager Erik.

Det tog nagra ar innan det fungerade helt problemfritt med
assistenterna. ldag ar det sa naturligt att Erik har svart att forestéalla
sig en annan verklighet.

— Men det &r svart att vara spontan. Det & mycket att planera om jag
ska aka ivag pa resa. Andra kan bara dra, men jag har sa mycket
hjalpmedel och prylar som jag &r beroende av, sager Erik.

Aven familjen har arbetat som assistenter ibland genom aren. Séarskilt
nar det har kort ihop sig av olika anledningar.

— Da ar det bra att ha en familj som kan rycka in. Det ar en trygghet.
Vi kommer for det mesta bra 6verens. Min syster jobbar ganska hart
vilket tar upp mycket tid, men vi har traffats lite mer nu nar hon
arbetar hemifran, sager Erik.
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Duchennes muskeldystrofi

Bristen pa dystrofin hos personer med DMD paverkar
ocksa hjarnans funktioner och utveckling, men det
finns inget enkelt samband mellan hur det inverkar pa
kroppen och hur det paverkar hjarnan. Det sager
Jonas Gillenstrand som &r psykolog pa Habilitering &
Halsa i Kungalv och gastforskare vid Deakin University
I Melbourne, Australien.

Dystrofin finns i hela hjarnan, med hdgst koncentration i hippocampus
och cerebellum (lillhjarnan). Lillhjarnan styr till exempel motorisk
koordination och tar emot information fran andra delar av hjarnan. Det
finns stod for att den har en liknande roll ocksa nar det géaller mentala
funktioner.

— En hypotes ar darfor att dystrofinbristen ocksa kan paverka
formagan att utfora komplexa mentala uppgifter, som kraver stor
koncentration. Det kan till exempel handla om exekutiva formagor
som att reglera sitt beteende eller planera hur man ska utféra en
uppgift, sager Jonas Gillenstrand.

Genotyp och kognition

Generna tillsammans med miljéfaktorer paverkar mentala funktioner.
Nya studier visar att olika typer av mutationer (genotyper) hos
personer med DMD, troligen paverkar utvecklingen av kognitiva
funktioner, begavning och forekomst av neuropsykiatriska diagnoser.
De olika typerna producerar olika langder pa proteinkedjorna och
darmed olika mangd dystrofin.

— Det ar viktigt att forsta att det finns stora skillnader inom gruppen
nar man ska analysera hur DMD paverkar neuropsykologiska
faktorer, sager Jonas Gilllenstrand.

Daremot kan man i studierna inte se nadgon koppling mellan genotyp
och tillstand som angest, tvang, aggression och depression.

— Sa& man kan anta att de senare tillstdnden ar mer kopplade till
miljofaktorer an till gener, sager Jonas Gillenstrand.

Under senare ar har medicinska behandlingar forbattrats och
livslangden har 6kat hos personer med DMD. Fdrbéattrad behandling
ar ocksa en miljofaktor som skulle kunna paverka utvecklingen av
kognition och beteende, men det finns idag inga studier som
undersokt detta for personer med DMD.

— Det ar ocksa viktigt att inte bara se till genetiska forutsattningar och
miljofaktorer utan ocksa vara medveten om att varje manniska ar unik

© Agrenska 2020, nr 612 12



Duchennes muskeldystrofi

och paverkas och hanterar situationer olika, sager Jonas
Gillenstrand.

Battre kognitiva formagor med 6kad alder

For att mata generell begavning anvands matt pa intelligenskvot, 1Q.
Medelvardet for gruppen personer med DMD ligger nagot lagre an
medelvardet hos befolkningen i stort.

— Det betyder inte att alla har en lagre begavning. Personer med
DMD kan ha en hog begavning aven jamfort med personer utan
DMD. Men pa gruppniva ser vi dessa tendenser, sager Jonas
Gillenstrand.

Nar man mater IQ gors en sammanslagning av fyra typer av
begavning: verbal(spraklig) och icke verbal intelligens samt
processhastighet 6ga-hand och arbetsminne. Icke verbal intelligens
kallas ibland "flytande intelligens” och beskrivs som intuitiv forstaelse.
Den &r bland annat viktig vid inlarning. Den verbala intelligensen
beror istallet hur man genom inlarda sprakliga kunskaper kan begripa
och hantera véarlden.

— Ett valdigt intressant forskningsresultat ar att den verbala
intelligensen, det vill saga férmagan att resonera sig fram till att I6sa
problem, tycks bli battre och battre med aren hos personer med
DMD, speciellt fran tonaren och upp mot vuxenlivet, sager Jonas
Gillenstrand.

Forutom den verbala och icke verbala intelligensen mater 1Q aven tva
stodjande fardigheter namligen processhastighet 6ga-hand och
arbetsminne. Dessa kan ofta vara nedsatta hos personer med DMD.
— Min analys ar att Helskale 1Q (HIK) matt inte ar ett sarskilt bra matt
pa begavning for personer med DMD. Om man plockar bort de
stodjande funktionerna blir begavningen hos gruppen hogre i jamfort
med normalférdelningskurvan, speciellt i de aldre aldrarna da
motoriken ar mer paverkad, sager Jonas Gillenstrand.

Inlarningssvarigheter och arbetsminne

Upp till 40 procent av pojkarna med DMD har nagon form av
inlarningssvarigheter trots att deras begavning ligger inom
genomshnittet. Pojkarna kan ha svart att lasa (dyslexi), svart att rakna
(dyskalkyli) eller svart att skriva, (dysgrafi).

Forskningen visar ocksa att personer med DMD ofta har ett forsamrat
arbetsminne, oavsett begavningsniva. Ett nedsatt arbetsminne kan till
exempel leda till att en person har svart att uppfatta och forsta vad
omgivningen sager, svarigheter att behalla fokus, l6sa uppgifter i flera
led och fdlja instruktioner. Ibland misstolkas det som ett uttryck for
motivationsbrist eller olydnad.
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For att minska konsekvenserna av ett nedsatt arbetsminne kan man
Oka graden av struktur och forutsagbarhet. Det kan vara bra att
arbeta med information via flera olika sinnen som att till exempel
bade se och hora information. Svarigheter med arbetsminnet
paverkar ofta dven exekutiva funktioner. Det handlar framforallt om
formagan att reglera sitt beteende, att planera, folja strategier och
anpassa sig till olika situationer. Det kan till exempel paverka
formagan att koncentrera sig pa det man arbetar med nar ett
storningsmoment dyker upp.

Neuropsykiatri

Personer med DMD I6per en 6kad risk for neuropsykiatrisk
beteendeproblematik som adhd eller autism. Ungefar hélften beskrivs
ofta fastna i argumenterande beteenden, sa kallat trotssyndrom. Det
finns @aven en okad risk for tvangsbeteenden och autism.

— Det ar viktigt att veta att beteendeproblemen inte alltid behéver vara
kopplade till en specifik diagnos utan kan ocksa bero pa
livssituationen och en medvetenhet om att vara annorlunda, sager
Jonas Gillenstrand.

Studie om pojkar med DMD

Jonas Gillenstrands studie undersoker sambandet mellan alder,
motorisk paverkan och kognition, samt familjens socioekonomiska
situation och kognition. Studien omfattar cirka 70 pojkar med DMD i
aldrarna 5 till 14 ar. Pojkarna har gjort kognitiva matningar vid 5, 8, 11
och 14 ars alder, under tre ars tid. En longitudinell uppféljning ar
planerad i host (2020).

— Pojkarna har fatt gora tester som mater begavning, faktorer av
betydelse for las- och skrivutvecklingen, samt exekutiva funktioner
och skattningar av adaptivt och problemskapande beteende.
Foraldrarna har ocksa svarat pa fragor om hur det fungerar hemma
och om familjens socioekonomiska situation, sager Jonas
Gillenstrand.

Resultatet visar att det finns ett svagt negativt samband mellan
motorisk paverkan och utfall pa Helskale 1Q-skalan. Jonas
Gillenstrand tolkar resultatet som att framférallt
processhastighetsmatt som innehaller fysiska moment paverkar
resultatet. Det har mer med motorik &n med snabbténkthet att gora.
— Tidigare studier har till viss del éverdrivit hur DMD kan paverka
kognitionen. Vi tycker darfor att GAI* istdllet bor anvandas for att
mata begavning for pojkar med DMD. D4 férsvinner en stor del av
sambandet mellan motorik och kognition, séager Jonas Gillenstrand.
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* GA\l, eller KRI- kognitivt resursindex, som det heter pa svenska,
mater begavning utan att dra ner det totala vardet av utfall pa
snabbhet och arbetsminne.

Studiens resultat visar framforallt att familjens socioekonomiska
status har ett samband med pojkarnas kognitiva utveckling och
inlarningsférmaga.

— Att leva i en miljo med lagre socioekonomisk status ar en
belastningsfaktor som troligtvis paverkar hela familien och &r en 6kad
sarbarhetsfaktor tillsammans med att ha DMD. Detta visar pa vikten
av att vardinsatser tar hansyn till dessa skillnader och forscker
kompensera for dem genom att ge stod och insatser som ger alla
pojkar och familjer med DMD sa lika férutsattningar som mojligt,
sager Jonas Gillenstrand.

En av deltagarna lyfter frdgan om hur personer med
funktionsnedsattning blir bemotta och att det ocksa kan paverka
utvecklingen av deras kognitiva formagor.

— Om man lever i ett samhalle som ar mer stédjande och har mer
tilltro till individens formaga att lara sig, ar det lattare att hitta
I6sningar pa olika problem. Tankar finns idag om att gora framtida
studier dar man kan jamféra den kognitiva utvecklingen hos barn med
DMD i olika lander och se om det finns framgangs- eller
sarbarhetsfaktorer som ar viktiga att identifiera for att maximera
barnens utvecklingspotential, sager Jonas Gillenstrand.

Efter gymnasiet pluggade Erik lite olika kurser pa universitetet, innan
han bestamde sig for att lasa till socionom. Han tog sin examen 2013.
—Jag har inte alltid drdmt om att bli socionom men jag tycker att det
ar intressant med manniskor, samhéllet och hur allt fungerar, sager
Erik.

Stundtals var det svara kurser, och Erik tog nagra extra ar pa sig att
bli klar. Han tycker inte att sjukdomen paverkade sarskilt mycket.

— Jag var nog lite lat ocksa men jag har ganska latt for att ta in
information och lara mig saker. Det var varre nar jag var yngre i
skolan. Det &r lite speciellt med var diagnos och paverkan pa
kognitionen, att det blir lattare med aren, sager Erik.

Efter examen sokte Erik flera jobb vilket var ganska jobbigt. Bade

med tanke pa sin funktionsnedséttning men ocksa marknaden i
allmanhet. Idag arbetar han 25 procent hos socialtjansten. Erik tycker
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att arbetsgivaren har tagit ett stort ansvar for hans
funktionsnedsattning, exempelvis styr han sjélv 6ver sina arbetstider.
— Jag hanterar olika handlingar som kommer in till socialkontoret.
Tidigare tog jag aven emot bestk men nu ar jag glad att jag inte
behover traffa sa mycket folk med tanke pa pandemin, sager Erik.

Erik berattar att han &r sarskilt vaksam nu.

— Jag &r inte nodvandigtvis sa kanslig for infektioner men jag tar
hjartmedicin och far extra syrgas for att stotta andningen dygnet runt,
sager Erik.

Attleva och ha ett gott liv

Att ha en positiv installning till livet betyder valdigt
mycket for hur man uppfattar sin egen situation och de
svarigheter man moéter. Det sager Lennart Bjorklund
som ar legitimerad psykoterapeut, socionom och
diakon. Han kom till Agrenska for att beratta om sina
erfarenheter fran att traffa manniskor som trots svara
umbé&randen kan finna gladje och leva ett gott liv.

Det finns en rad faktorer som paverkar ens mojligheter att ha en
positiv instéllning till livet trots att man lever med en fortskridande
sjukdom. Humor, personlighet och uppvaxtmiljo ar exempel pa
sadana. Det &r ocksa viktigt att ha ett gott sjalvfortroende.

— En bra sjalvkansla far jag av nagonting jag gor, men att ha ett gott
sjalvfortroende ar djupare rotat. Det ar nagonting man ar. Da gor det
inte sa mycket nar man misslyckas med nagot, sager Lennart
Bjorklund.

Nar livet kanns tufft ar det viktigt att ha uthallighet men ocksa att
kunna ta emot hjalp. Idag finns det manga satt att soka stod och hjalp
pa internet. Till exempel kan man bade soka medicinsk hjalp men
ocksa att traffa en psykolog online.

— Digitala Idsningar gor att jag kan neutralisera min diagnos. Jag
arbetar pa lika villkor som alla andra nar det sker digitalt, sager en av
deltagarna pa vuxenvistelsen.

Det ar viktigt att se de manniskor man har i sin omgivning och att
"odla relationer”. Borja med att gora en lista och fraga dig sjalv vilka
har jag? Vilka k&nner jag mig trygg med?

— Dagen kommer alltid nar man kanner att det inte finns ndgon som
bryr sig om mig, da kan man ta fram listan, sager Lennart Bjorklund.
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Vi mar val av att préva och forsoka flytta gransen for vad vi klarar av.
Nar kroppen inte langre kan prestera som vi vill kan vi atminstone
forsoka att gora det som vi sjalva kan paverka.

— Att lara sig att acceptera livet som det ar, det &r en av de svara
sakerna. Det galler att forsoka utga ifran det laget som ar och séatta
upp nya mal, stora som sma och sedan belona sig sjalv, sager
Lennart Bjorklund.

Han fragar deltagarna vad de har haft for nytta av omgivningen och
samhallet.

— Att leva med DMD har inte bara paverkat mig fysiskt. Man blir
odmijuk infor livet. Jag ar tacksam oOver att det ar ganska bra att leva i
Sverige med DMD, berattar en deltagare.

En annan har lart sig att ha béattre tdlamod och att forsoka géra mer
roliga saker. Flera av deltagarna berattar att de funnit stort varde i att
traffa andra i liknande situation.

Att kdnna tacksamhet infor det man har och att lara sig att praktisera
tacksamhet ar nagot som alla kan ha stor nytta utav.

— GOr bokslut varje kvall och tank pa fem bra saker som hant under
dagen. Tacksamhet ar en dygd och det &r nagot som jag sjalv har
mest nytta av, sager Lennart Bjorklund.

Erik ser positivt pa livet

Trots de svarigheter som féljer med att leva med DMD har Erik en
positiv syn pa sin tillvaro. Hans vanner kommer hem till honom eller
sa umgas de 6ver néatet. Nar Erik inte jobbar gillar han att titta pa
filmer och spela spel online. Han skulle vilja ta tag i traningen som
legat pa is ett tag pa grund av pandemin och brist pa ork.

— Ibland &r ju livet mer besvarligt saklart, men jag ar nog ganska
positiv. Ibland nar jag har varit sjuk eller haft operationer har jag varit
mer deppig. For ett tag sedan fick jag rosfeber och jag ar fortfarande
valdigt svullen i mitt ena ben sa det hade varit bra med lite traning,
sager Erik.

Ett annat intresse for Erik & mat. Han gillar att vara ute och aka runt
pa stan och ga ut och ata. Att Coronapandemin har begransat hans
majligheter till att traffa vanner och ga ut tar han med ro.

—Jag har hjalp att ata god mat hemma. Jag undviker att traffa for
manga just nu. Eftersom jag alltid har en assistent dygnet runt sa far
man vara glad om de &r friska och forsiktiga med sina kontakter,
sager Erik.

Infor framtiden skulle han vilja ha ett lite mer utvecklande jobb.
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— Jag skulle 6nska att jobbet var lite mer flexibelt beroende pa hur
mycket jag orkar att jobba vissa dagar. Nu &r det bestamt att jag ska
jobba 25 procent oavsett dagsform. Det hade underlattat for mig om
jag kunde arbeta pa distans ocksa, sager Erik

Erik ar van vid att vara beroende av bade teknik och manniskor, for
att komma dit han &r idag ligger bade hart jobb och envishet bakom.
— Detta ar min vardag helt enkelt. Jag kédnner mig n6jd med vad jag
har astadkommit i livet. Jag ar en ganska envis person, sager Erik.

Han berattar att hans ekonomin kénns nagorlunda tryggad, men det
marks att fragan engagerar. For ett par ar sedan var Erik aktiv i Unga
Rorelsehindrade och fick ett stort kontaktnét.

— Det var valdigt roligt. Har man en funktionsnedséattning handlar
mycket om ekonomi. Det &r ett stort problem i samhallet och det ar
valdigt manga som brottas med det. Jag har sa jag klarar mig men
det ar Kklart jag kanner oro ibland. Jag klarar mig ju inte utan hjalp,
sager Erik.

| ett par ar arbetade han samtidigt som han var foreningsaktiv och
efter ett tag blev det fér mycket. Under en tid var han ordférande och
ansiktet utat for organisationen, det 6ppnade upp manga dorrar och
majligheter. Det ar ocksa ndgot som han vill skicka med till andra
unga med funktionsnedsattningar.

— Man klarar faktiskt av det mesta trots sina begransningar. Det har
jag lart mig, sager Erik.

Personlig assistans

For att omfattas av insatsen personlig assistans kravs
att man har omfattande och varaktiga
funktionsnedsattningar och tillhor en av LSS
personkretsar. Det beréttar Louise Jeltin som ar
assistanssamordnare pa Agrenska Assistans.

Vidare maste man ha vad Forsakringskassan eller kommunen
bedomer som grundlaggande behov alltsa behov av hjalp med att
ata, pa- och avkladning, kommunikation och personlig hygien. Sedan
1 juli 2020 raknas aven sondmatning och andning som ett
grundlaggande behov och kan ge rétt till assistans. Behoven maste
vara av praktisk karaktar — att behdva hjalp med aktivering eller
paminnelser raknas inte som grundlaggande behov men kan beviljas
som Andra personliga behov.

© Agrenska 2020, nr 612 18



Duchennes muskeldystrofi

For att kommunikation ska anses utgora ett grundlaggande behov
kravs att det behodvs en tredje person for att kommunikation ska vara
mojlig. Den tredje personen behdver ha ingdende kunskaper om
individen, funktionsnedsattningen och sattet att kommunicera.

Tillsyn réknas som ett grundlaggande behov bara om personen har
en intellektuell funktionsnedsattning eller att det kravs ingaende
kunskaper till exempel pa grund av personens
kommunikationssvarigheter.

Om man har tillr&ckligt med grundlaggande behov for att omfattas av
insatsen bedoms ocksa andra personliga behov vilket kan handla om
att traffa vanner, gora fritidsaktiviteter, kunna arbeta eller att vara
foralder. Men det handlar ocksa om ytterligare behov kring maltider,
hygien med mera som inte beddémts som grundlaggande. Vidare kan
man fa ratt till dubbelassistans, vid till exempel resor eller dar behov
finns att tva personer utfor kvalificerat assistansarbete.

Om de grundlaggande behoven uppgar till 20 timmar eller mer per
vecka ansoker man om assistansersattning fran Forsakringskassan.
Om grundlaggande behov inte uppgar till 20 timmar kan man soka
personlig assistans hos kommunen. Nar man ska ansdka om
personlig assistans behovs ett lakarintyg. Det finns mdjlighet till
radgivning fran brukarorganisationer och manga assistansbolag infor
ansokan.

Det ar viktigt att anmala andrade forhallanden till Forsakringskassan.
Sarskilt viktigt ar det att kanna till att sjukvardande insatser kan
paverka ratten till assistansersattning. Andra typer av andrade
forhallanden kan vara flytt till gruppbostad, hjalpmedel och andra
typer av stod.

— Anmal férandringen till Forséakringskassan sa snart som mojligt men
senast 14 dagar efter att du fick reda pa férandringen, sager Louise
Jeltin.

Alla har ratt att sjalv vélja sina personliga assistenter, oavsett alder.
Det finns flera skal till att anhoriga (foraldrar, syskon, mor och
farforaldrar) kan bli personliga assistenter. Det kan handla om
ekonomi, integritet, praktiska skal och att det ger en unik mojlighet att
vara nara sin familjemedlem. Véljer man som anhorig att vara
assistent ar det viktigt att vara professionell och ga in i assistentrollen.
— Mitt tips &r att lagga over sa mycket ni bara kan pa er
assistanssamordnare. Det ar ofta valdigt energikravande att bade
soka assistans och leta assistenter, sager Louise Jeltin.
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Det finns ingen rattshjalp fér dem som vill dverklaga
Forsakringskassans eller kommunens beslut om personlig assistans
genom att driva LSS-mal i domstol. Men det kan finnas jurister pa
assistansbolagen att hamta kunskap och stéd hos.

Aven hos brukarorganisationer kan man f& hjalp:

LaSSe Brukarstodcenter (Vastra Goétalandsregionen), 031-841850
BOSSE - Rad, Stod & Kunskapscenter (Stockholm), 08-54488660

Tips pa brawebbadresser

agrenska.se — Agrenska

fk.se - Forsékringskassan

socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

notisum.se — Lagar pa natet

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

bostadscenter.se — Bostadscenter

boverket.se — Boverket

1177.se — Sjukvardsupplysningen

mun-h-center.se — Mun-H-Center

assistanskoll.se — Assistanskoll

parasport.se — Om idrott for personer med funktionsnedsattning
anhoriga.se - Nationellt kompetenscentrum for anhériga
stiftelser.Ist.se — Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas

IiA - Intressegruppen for Assistansheraittigade

© Agrenska 2020, nr 612

IfA ar en forening for personer med behov av personlig
assistans. Den bildades i mars 1994 i samband med
att den nya LSS-lagstiftningen tradde i kraft. Idag har
IfA ungefar 700 medlemmar.

Bjorn Werner sitter i styrelsen for IfA som &r en politisk obunden
organisation. IfA arbetar med att forbattra den personliga assistansen
genom kontakter med politiker och myndigheter. IfA &r bland annat en
remissinstans till Forsékringskassan.

— Det ar viktigt att vi som ar beroende av personlig assistans ar med
och tycker till om lagstiftningen, sé&ger Bjorn Werner.

Forutom intressepolitiskt arbete ar en viktig uppgift for IfA att finnas till

hands och svara pa fragor kring assistans bade fran
assistansanvandare och assistanssamordnare.
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Ett assistansbolag kan ocksa anstka om att fa ett IfA-godkannande.
Det innebar en kvalitetsstampel med syfte att skapa en gemensamma
kriterier for vad som &r serids och kvalitativ assistansverksamhet.

IfA jobbar just nu bland annat med att granska utredningen kring den
forandrade lagstiftningen om LSS.

— Det finns mé&nniskor som har offrat hela sina liv for den LSS
lagstiftningen vi har idag. Den ar vard att kampa for, sager Bjorn
Werner.

Patientforeningen DBMD och insamlingsstiftelsen SMDF

Patientféreningen for Duchennes och Beckers
muskeldystrofi, DBMD, bildades den 17 juni 2019 och
ar en ideell, partipolitiskt obunden patientférening,
berattar Ulrika Henrikson som &r ordférande i
foéreningen. Patientféreningen DBMD ar rikstackande

och har sitt sate i Stockholm. (Denna text & hamtad fran en
tidigare vistelse for DMD)

Alla i styrelsen ar foraldrar till pojkar med Duchennes muskeldystrofi
och allt arbete sker ideellt. Ett av malen for DBMD &r att 6ka
kunskapen om DMD och Beckers i sjukvarden, exempelvis pa
vardcentraler. Foreningen vill ocksa erbjuda majligheter for personer
med sjukdomarna och deras narstaende att traffas.

— Det finns till exempel 6Gnskemal bland medlemmarna att vid ett méte
fa lara sig mer om parasport. Det ar viktigt med en
patientorganisation for var grupp. Det &r bara vi sjalva som kan
beratta om hur var situation ar. Tillsammans blir vi en samlad rost och
det kan forhoppningsvis leda till en 6kad forstaelse och kannedom i
samhallet om denna komplexa sjukdom, sager Ulrika Henrikson.

DBMD har en Facebooksida (s6k pa Patientféreningen for
Duchennes och Beckers muskeldystrofi) dar man bland annat kan
lasa mer om féreningen och om hur man anmaler sig som medlem.
Foreningen finns ocksa pa Instagram: DBMD Sweden.

Patientféreningen DBMD har bildats med stdd fran
Insamlingsstiftelsen, SMDF.

— Utan stodet fran SMDF hade vi inte varit dar vi ar i dag, sager Ulrika
Henrikson.
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Insamlingsstiftelsen SMDF

SMDF ar en insamlingsstiftelse for muskeldystrofiforskning. Stiftelsen
samlar in pengar for att finansiera forskningsprojekt och anordna
symposier. Informationsspridning ar ocksa en viktig del av
verksamheten och den sker genom organisationens hemsida, samt
genom nyhetsbrev och sociala medier. SMDF finns for familjer déar
nagon har DMD, men ocksa for habiliterings- och skolpersonal,
assistenter och annan vardpersonal.

Insamlingsstiftelsen SMDF har tagit fram ett akutkort ifall personer
som lever med Duchennes muskeldystrofi skulle raka ut for en
olycka. Da ska omgivningen snabbt kunna fa relevant information om
sjukdomen. Akutkortet finns att ladda ned pa smdf.se.

SMDF har ocksa tva facebookgrupper. En sluten grupp som enbart
riktar sig till féraldrar som har barn med DMD. Den heter Foraldrar till
pojkar med Duchennes muskeldystrofi. Den andra facebookgruppen
ar oppen for alla och heter SMDF, Insamlingsstiftelse for
Muskeldystrofiforskning.

Informationscentrum for silisynta hilsotillstand

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

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

| databasen finns utforlig, kvalitetssékrad information om fler &n 300
séllsynta halsotillstdnd. Nya diagnostexter tillkommer varje ar, och
befintliga texter uppdateras regelbundet. Underlagen till texterna
skrivs av medicinska specialister i Sverige. Informationen bearbetas
av redaktorer vid Informationscentrum och faktagranskas av en
sarskild expertgrupp. Berdrda intresseorganisationer ges ocksa
mojlighet att lamna synpunkter pa innehallet.
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Fragor, forslag eller synpunkter?
Kontakta Informationscentrum via e-post
sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
eller telefon 031-750 92 00.

Socialstyrelsen kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand/

Informationscentrum fér séllsynta halsotillstdnd vid Agrenska
agrenska.se/informationscentrum

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for 20 ar sedan av en
grupp foraldrar till barn med olika typer av syndrom. Det ar en
paraplyorganisation dar en mangd olika diagnosféreningar finns
representerade.

Forbundets uppdrag ar framfor allt att driva politiska fragor som ror
personer med funktionsnedsattning, att paverka och patala att
sallsynta diagnoser maste uppmarksammas och forskas kring.
Forbundet trycker pa att personer med sallsynta diagnoser har ratt till
samma insatser fran samhallet som alla andra, till exempel nar det
galler vard och behandling. De ska inte missgynnas pa grund av att
andra inte kanner till s& mycket om deras diagnos.

De 15 000 medlemmarna representerar ett 60-tal olika
diagnosforeningar som sinsemellan &r valdigt olika. Gemensamt &r
att alla sjukdomar eller syndrom &r livslanga, obotliga och nastan
alltid har genetiska orsaker.

— Det ar séllsynthetens dilemma som férenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig, sager Elisabeth Wallenius, tidigare
ordférande i Riksforbundet for sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksforbundet for séllsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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En sammanfattning av dokumentation nr 612

Duchennes muskeldystrofi, DMD &r en
neuromuskular sjukdom som goér att musklerna
forsvagas med tiden. Med aren okar
muskelsvagheten, men hur snabbt det sker
varierar fran person till person.

DMD orsakas av en mutation som leder till brist
pa proteinet dystrofin. DMD férekommer i stort
sett bara hos pojkar och méan. Varje ar far mellan
tio och femton pojkar diagnosen.
Behandlingen syftar till att motverka och lindra
symtomen och kompensera for
funktionsnedsattningarna som sjukdomen medfor.

| dokumentationen kan du l&sa om medicinska
och neuropsykiatriska aspekter av DMD, samt fa
en inblick i hur det ar att leva med sjukdomen.

FAMILJE- OCH VUKENVISTELSER
o Kunskap och kompetens om séllsynta diagnoser
A G R E N S KA © Agrenska 2020 | agrenska.se
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