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USHERS SYNDROM TYP Il

VUXENVISTELSE

Agrenska ar ett nationellt kompetenscentrum for sillsynta diagnoser
och en unik motesplats for barn, ungdomar och vuxna med funktions-
nedsattningar, deras familjer och professionella. Agrenska &r belaget
pa Lilla Amunddn s6der om Goteborg och ar en idéburen organisation
som bedriver flera olika verksamheter som familje- och vuxenvistel-
ser, korttids- och sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser,
utbildningar och konferenser.

Agrenska arrangerar varje &r drygt tjugo vistelser for familjer och sex
vistelser for vuxna, med sallsynta diagnoser, fran hela Sverige. Varje
gang det ar vuxenvistelse kommer ett antal personer som har samma
séllsynta diagnos, i det hér fallet Ushers syndrom typ II.

Under tre dagar far deltagarna kunskap, mojlighet att utbyta erfaren-
heter och tréffa andra i liknande situation.

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

Faktainnehéllet fran forelasningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Marianne Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillganglig for allménheten har varje forela-
sare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva
med syndromet ingdr en kortare intervju med en av deltagarna pa vis-
telsen. | sammanfattningen av gruppdiskussionen om vardagsliv och
samhallsinsatser beskrivs hur det kan se ut mer generellt for deltagar-
na i gruppen. De personer som deltar i intervjuerna har i verkligheten
andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbsida,
agrenska.se, dér de kan laddas ner som pdf: agrenska.se
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Foljande forelasare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:

Claes Moller, professor emeritus/6verlakare vid Audiologiskt
forskningscentrum pa Universitetssjukhuset i Orebro.

Ulrika Kjellstrom, 6verlikare vid Ogonkliniken pa Skanes
universitetssjukhus i Lund.

Moa Wahlqgvist, forskare och FoU samordnare, vid Audiologiskt
forskningscentrum pa Universitetssjukhuset i Orebro och vid
Nationellt Kunskapscenter for dovblindfragor.

Mattias Ehn, psykolog vid Dévblindteamet i Stockholm och
Audiologiskt forskningscentrum pé& Universitetssjukhuset i Orebro.
Jenny Widmark, audionom pa Habilitering & Halsa vid
Dovblindteamet i Goteborg.

Gabriella Gloria, arbetsterapeut och synpedagog pa Habilitering &
Hélsa vid Dovblindteamet i Goteborg.

Sofia Hansdotter, psykolog vid Syn- horsel och dov- verksamheten
pa Habilitering och hjalpmedel i Region Skane.

Helene Engh, socionom, Nationellt kunskapscenter for
dovblindfragor.

Medverkande fran Agrenska

Ann-Catrin Rojvik, verksamhetsansvarig.
Emy Emker, socionom.
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Har nar du oss!

Adress Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovis
Telefon 031-75091 00
Mail: agrenska@agrenska.se
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Medicinsk information om horseln vid Usher typ |l

Manniskan har narsinnen, som smak, lukt och kansel och
fjarrsinnen, som syn och hoérsel.

— FOor manniskan som kommunicerar med tal eller tecken eller
bade och, ar syn och horsel det absolut viktigaste kommunikat-
ionsmedlet, sdger Claes Moller som &r professor emeritus och
overlakare vid Audiologiskt forskningscentrum pa Universi-
tetssjukhuset i Orebro.

Orat och Ggat &r lika pd manga satt. De bildas ungefar samtidigt i
fosterlivet, pa cellniva innehaller de samma typ av celler. | orat ska
ljudvagorna ga genom orat till innerorat, traffa pa celler som bojer
sig och bildar elektriska signaler som transporteras vidare till hor-
selsinnet, pa var sin sida om tinningloben. Ljuset kommer in i dgat
blir till elektriska signaler och skickas vidare till hjarnan.

— Denna likhet mellan fjarrsinnena gor att manga syndrom drabbar
bade horsel och syn, sager Claes Méller.

| 6rat finns forutom snackan med horseln ocksa balansorganet.

— Vid Usher typ |1 &r inte balansorganet skadat, daremot vid Usher
typ I, sager Claes Moller.

Det finns 6ver 400 olika syndrom som kan ge dévblindhet, eller
horsel- och synnedséattning som tillstandet ocksa benamns. 40 pro-
cent av dem har Ushers syndrom.

— ldag har kunskapen om de olika syndromen och férmagan att
skilja dem &t exploderat och det ar grunden till béttre behandling
och bot i framtiden, sager Claes Moller.

Forekomst

Ushers syndrom finns som typ | till 111 och férekommer hos cirka
800 personer i Sverige, lika manga man som kvinnor. Varje ar fods
cirka tio barn med Usher typ I och 11, vilket innebar omkring tio per
100 000 nyfodda. Usher typ I och Il &r ungefér lika vanliga och
svarar for cirka 90 procent av alla med syndromet i Sverige. Usher
typ 11 &r ovanligare.

Vid Ushers syndrom typ | &r personen dov fran fodseln och har ett
paverkat balanssinne. Vid typ Il finns en mattlig horselnedséattning
och 6gonsjukdomen RP, retinitis pigmentosa, som innebar en lang-
sam nedbrytning av 0gats stavar och det forsamrar férmagan att
omvandla ljussignaler till nervimpulser.

Personer med Ushers syndrom typ 111 har en lindrigare men pro-
gressiv horselnedséttning, som slutar i dévhet. Manga med Ushers
syndrom typ 111, blir dova redan vid 12 till 15 ars alder, andra sym-
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tom &r balansproblem och 6gonsjukdomen RP, retinitis pigmen-
tosa.

Syndromet beskrevs forsta gangen av en tyske ldkaren Albrecht
von Graefe 1858, men fick sitt namn efter den brittiske lakaren
Charles Usher 1914.

Arftlighet

Varje individ far halften av sin arvsmassa fran sin mamma och
hélften fran sin pappa. Anlagen, generna, finns i cellkarnan i krop-
pens alla celler. Generna &r ungefér 25 000 till antalet i varje cell
och utgors av hoptvinnade DNA-spiraler som formar 46 kromoso-
mer (23 kromosompar). Ett par &r kdnskromosomerna, kvinnor har
tva X-kromosomer och man har en X-och en Y-kromosom.
Genernas byggstenar, nukleotiderna, utgér mallar for hur proteiner
skall se ut. Proteinerna gor sa att cellerna och manniskokroppen
fungerar.

Olika forandringar/mutationer i genernas byggstenar kan leda till
problem nér proteinerna ska bildas.

— Nar spermien och &gget smalter ihop, blir det ibland fel just i den
processen och da kallas det for en nymutation. Da har man inte arvt
mutationen eller fatt felet av foraldrarna. | nastan alla andra fall
handlar det om en kombination av att barnet har fatt en gen fran
mamman och en fran pappan, sager Claes Maller.

Nér det galler Ushers syndrom typ Il finns det tre gener som kan ge
upphov till syndromet. De flesta (80 procent) har en avvikelse i
genen USH2a, usherin, men ibland forekommer avvikelsen i
USH2b och USH2c.

Ushers syndrom nedarvs autosomalt recessivt. Det innebér att bada
foraldrarna &r friska bérare av en muterad gen. Vid varje graviditet
med samma foraldrar ar sannolikheten 25 procent att barnet far den
muterade genen i dubbel uppséttning (en fran varje foralder). Bar-
net far da sjukdomen. Sannolikheten att barnet far den muterade
genen i enkel uppsattning ar 50 procent. Da blir barnet, liksom for-
aldrarna, frisk bérare av den muterade genen. Sannolikheten att
barnet varken far sjukdomen eller blir barare av den muterade ge-
nen ar 25 procent.

Statistiskt sett far ett barn av fyra Ushers syndrom om mamman
och pappan har var sitt anlag.

— Det &r en slump att man traffar pa en annan person med samma
anlag. Manga manniskor béar pa anlag for till exempel Ushers
syndrom, men tr&ffar inte en annan person med samma gen som
den skaffar barn med, sager Claes Moller.
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Horseln

Det forsta symtomet som visar sig hos barnet med syndromet ar
horselnedsattningen. Det beror pa forandringar (mutationer) i en av
flera olika gener. For ndrvarande &r elva gener kartlagda. De ar
mallar for tillverkningen av proteiner av betydelse for de harceller
som ska fanga upp ljudet och omvandla det till nervimpulser i
snackan i innerorat (koklea).

Vid Usher typ Il finns skador pa de inre och de yttre harcellerna i
snackan. Vid genen USH2a ar det fel pa en liten spindeltrad som
sitter mellan tva harstran. Det blir svarare att hora konsonanter och
diskanter. Arbetsminnet maste borja arbeta for att personen ska
forstar det som sags och det tréttar. Horselnedsattningen ar inte
progressiv och de flesta med Usher typ Il klarar sig med hérappa-
rat.

— Det blir extra svart for en person som har Ushers syndrom ef-
tersom synen ocksa ar paverkad. Det blir svart att tyda tal genom
att se pa lapparna, sager Claes Maller.

Den som har Ushers syndrom drabbas av aldersforandringar som
de flesta andra, men riskerar inte att bli helt dov. Ett fatal far sa
nedsatt horsel att de maste operera in kokleaimplantat, ett hor-
hjalpmedel som genom elektrisk stimulering av horselnerven ger
maojlighet att uppfatta ljud.

Framtiden

Det forskas kring drat och genterapi och tanken ar att delar av
Usherin-genen ska sprutas in i cellkdrnan tillsammans med vi-
ruspartiklar. Virus har formagan att ta sig in i cellkarnan, dar
DNA:t finns och generna. Malet &r att den nya genen ska borja till-
verka de proteiner/ &ggvitedmnen som saknas. Detta har fungerat
vid djurexperiment och det har dven gjorts en del forsok pa manni-
skor i USA och Europa.

— Usherin-genen &r stor och far inte rum i en viruspartikel. For tva
ar sedan kom nagon pa att man kunde dela genen och packa in de
tva delarna i varsin viruspartikel. Gor man det tidigt pa moss kan
man hindra horselnedsattningen och RP:n att utvecklas. Gar det pa
moss kommer det sannolikt att ga pa manniskor ocksa, sager Claes
Moller.

| framtiden kommer man troligen kunna klippa bort den felaktiga
forandringen i genens nukleotider och ersatta den med en rétt ord-
ningsfoljd, sa att ratt 4ggvitedmne bildas. Det pagar forsok med
detta i USA och pa Umea universitetssjukhus.
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Antisensense Oligonucleotides ar ett satt att reparera dggvitedmnet
usherin och pa det viset radda harcellerna fran att forstoras.

Det ar viktigt for personer med Ushers syndrom att fa en sa tidig
diagnos som mojligt, sa att man i framtiden kan behandla och bota
barnen.

—Jag ar oroad Over att vi fortfarande staller diagnoser valdigt sent
nar det galler horselnedsattningar. | Skane ska man screena for de
300 vanligaste generna pa alla som fods déva eller med horselned-
sattningar. Da kommer man hitta alla barn med Usher redan under
deras forsta manad, sager Claes Moller.

Fragor till Claes Moller:

Nagon sa att ingen annan i slakten har Ushers syndrom. Kan det
stdmma. Ushers syndrom ar ju arftlig?

— Ja Ushers syndrom ar arftligt men man kan anda vara den ende i
slakten som har syndromet. Det kanske inte har slumpat sig sa att
tva personer med mutationen traffats tidigare i slakten.

Sa om mina barn bar pa genen ar det inte sékert att deras barn
far Ushers syndrom?

— Precis, sé ar det. Aven om de traffar pd en annan partner som har
Ushers syndrom maste det vara samma Usher-gen personerna har
och sedan ar det den recessiva nedérvningen, ett barn av fyra barn
far syndromet.

Kan synen och hdorseln forsamras vid sorg?

— Naér det galler horselnedsattning rapporterar personer att horseln
gar upp och ned. Nar man inte hor bra maste man jobba med pann-
loben dar minnet sitter och det logiska tankandet. N&r man blir led-
sen och hjarntrétt klarar man inte av det pa samma satt och hor
samre.

Synen vid Usher typ Il

Synnedséattningen vid Usher typ 11 beror pa en 6gonsjukdom
som heter RP, retinitis pigmentosa, som paverkar nathinnans
synceller eller dess fotoreceptorer, sager Ulrika Kjellstrom,
overlakare vid Ogonkliniken pa Skénes universitetssjukhus i
Lund.

Ljuset passerar forst hornhinnan, som har till uppgift att fokusera
ljuset sa att fokus blir pa gula flacken, ett litet omrade av nathinnan
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med extra bra upplosningsformaga. Darefter passerar det genom
pupillen, som &r ett hal i regnbagshinnan. Pupillen bestammer hur
mycket ljus som ska komma in i 6gat. Om det & morkt blir pupil-
len stor och det slapps in sa mycket ljus som majligt, ar det ljust
drar pupillen ihop sig. Bakom pupillen sitter linsen, som ocksa bry-
ter ljuset sa att det blir annu mer fokuserat pa gula flacken. Det
stora utrymmet inne i 6gat fylls ut av glaskroppen, som ar genom-
skinlig.

— Vi vet &nnu inte vilken funktion glaskroppen har nér det galler
den vuxna personen. Under fosterstadiet &r glaskroppen en garant
for att 6gat vaxer pa ratt satt, sager Ulrika Kjellstrom.

Né&thinnan ar en tunn hinna som likt en tapet sitter langst bak inne i
0gat.

— Néthinnan ar uppbyggd av manga olika celler. En viktig typ av
celler ar fotoreceptorerna. Det finns tva sorters fotoreceptorer, sta-
var och tappar och de ar nervceller, sdger Ulrika Kjellstrom.
Stavarna som hjalper till med morkerseendet och seendet utat kan-
terna &r 120 miljoner och spridda 6ver hela nathinnan, utom i gula
flacken.

— Gula flacken &r den del av dgat dar det skarpaste seendet finns,
séger Ulrika Kjellstrom.

Tappar finns allra tétast i gula flacken, men ocksa glesare utspridda
dver resten av nathinnan. De gor att vi ser skarpt och att vi ser far-
ger.

— Tapparna gor att vi ser i dagsljus och det finns betydligt farre av
dem, bara sex till sju miljoner.

Nér ljuset kommer fram till nthinnan sker en rad reaktioner i foto-
receptorerna. Reaktionerna leder till att ljuset omvandlas till elekt-
riska signaler som skickas via ett antal vidarekopplingsceller till
synnerven och vidare till hjarnan.

Syncentrum i hjarnan &r langst bak i nackloben och dar tolkar mén-
niskan synintrycken.

RP, Retinitis Pigmentosa

Vid RP skadas stavarna primart och efter hand &ven tapparna.
— RP ér ett samlingsnamn pa sjukdomar i 6gat, som ger samma

symtom, men som beror pa skador eller mutationer i olika gener.
Det bildas felaktiga proteiner och da fungerar inte stavarna, sager
Ulrika Kjellstrom.

Forsta symtom brukar vara nedsatt morkerseende och det kommer
tidigt i livet.
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— Som ung person vet man inte hur andra ser och da ar det svart att
komma tillratta med det tidigt. Det som mérks hos barn med RP &r
att de ar radda for morker. De vill inte ha slackt lampa pa natten
och vagar inte ga in till foraldrarnas sovrum, utan sitter i sangen
och ropar och vill bli hdmtade, nar det &r morkt, séger Ulrika Kjell-
strom.

Synfaltet blir allteftersom mindre och till slut kan personen fa ki-
karsynfélt.

— Det som ar trakigt med sjukdomen &r att &ven om den uppstar i
stavarna sa skadas tapparna efterhand. Personen kan fa samre
synskarpa ocksa i mitten av synfaltet. Man ser suddigt och blir
kanslig for blandning, sager hon.

Aven om synfiltet blir litet behalls synen vanligtvis livet ut.

Diagnos

Forsamringstakten brukar vara konstant.

— Takten som synen forsamras pa kan skilja sig at mellan olika per-
soner som har RP i en och samma familj. Det kan bero pa att flera
olika gener paverkar nathinnans funktion, sager Ulrika Kjellstrom.
Hos dgonldkaren provas synen och det gors en synféaltsundersok-
ning, en perimetri, dar det perifera seendet testas. Det vill sdga den
delen av synen som inte &r skarp och i fokus. Sjalva undersdkning-
en gar till sa att man far titta in i en apparat och fokusera en fixe-
ringspunkt. En ljuspunkt tdnds med varierad styrka och storlek i de
perifera delarna av synfaltet och forflyttas sedan in mot centrum.
Patienten far markera nar hen uppfattar ljuspunkten. Resultatet blir
en synfaltskarta som visar de omraden dar personen ser samre.

Det gar ocksa att géra mer ingaende undersékningar av hur nathin-
nan fungerar, sa kallad elektroretinografi.

— Det ar ungefar som EEG fast det gors pa nathinnan. Stavarnas
och tapparnas funktion och den gemensamma funktionen mats,
sdger Ulrika Kjellstrom.

Det gar ocksa att mata funktionen i gula flacken med en multifokal
elektroretinografi.

Gra starr

Gra starr ar en aldersforandring och den som har Ushers syndrom
far gra starr tidigare an andra. Man kan operera gra starr genom att
ta bort den grumliga linsen och stoppa in en konstgjord lins. Vid
RP ar 0gat kansligare och vid en grastarroperation kan svullnad i
gula flacken bli en komplikation, ofta hander det inom ett ar efter
operationen.
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— Vi brukar avrada fran grastarroperation om man inte verkligen
behover det. Vi rekommenderar att man tar ett 6ga forst och det
andra sedan och vantar ett ar mellan varje 6ga, sager Ulrika Kjell-
strom.

Fragor till Ulrika Kjellstrom:

Jag har dimsyn ibland. Vad kan det bero pa?

— Dimsyn kan vara en komplikation till RP. Det kan plotsligt bli
svullet i gula flacken och da blir synen mer oskarp. Ibland kan det
bero pa att Ggonen &r torra. Jobbar man mycket vid dator kan flakt
systemet i datorn gora att det blir torrt i 6gonen. Nar tarfilmen ar
ojamn blir det som att titta i vattrat glas, typ ett badrumsfonster.
Ibland hjalper tarersattningsdroppar for att slata ut tarfilmen.

Finns det nagon losning pa forandringar i gula flacken?

— Man kan prova 6gondroppar, Azopt, som vanligtvis tas vid gron
starr. Ibland forsvinner svullnaden med hjalp av dessa droppar.
Dropparna testas i sex manader.

Jobbar 6gonen sa att de bildar en battre och klarare bild tillsam-
mans an var och en for sig?

—Ja, sa kan det vara. Skelar man med ett 6ga sa jobbar inte Ggonen
bra tillsammans. Annars ar det ett samarbete mellan 6gonen. Tittar
man med bada 6gonen blir det battre syn d&n med vart och ett. Bada
dgonen behovs for djupseende och 3d-seende.

Var kan man operera gra starr?

— Sjalva operationen ar inte mer komplicerad fér en som har RP an
for nagon annan. Det kan man gora var som helst. Men att avgora

om man ska operera gor en d6gonlékare som har erfarenhet av arft-

liga nathinnesjukdomar och det ar pa universitetssjukhusen som de
specialisterna finns.

Dilemmat morker och vintertrétthet. Blir synen samre?

— Man har ju nedsatt morkerseende och far anstranga sig mer och
blir trottare pa vintern. Manga upplever att de inte orkar arbeta full
tid pa vintern och gar ner i arbetstid.
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Olika aspekter pa halsa

Den mesta forskningen nar det galler Usher typ Il &r medi-
cinsk. En mindre del handlar om den psykosociala sidan av
livet och halsan.

— Halsa ar manga saker, hur kroppen mar, franvaro av sjuk-
dom men ocksa hur personen mar psykiskt och socialt, séager
Moa Wabhlqvist forskare vid Audiologiskt forskningscentrum
vid Universitetssjukhuset i Orebro och FoU samordnare vid
Nationellt Kunskapscenter for dévblindfragor.

| sitt avhandlingsarbete anvéande sig Moa Wahlgvist av en enkét
fran Folkhalsomyndigheten, som 96 personer med Usher typ |1
svarat pa 2008. De var mellan 18 och 84 ar. Fragorna handlade om
fysiska och psykiska symtom, social tillit och sociala relationer.
Man tittade sarskilt pa skillnaden i halsa mellan kvinnor och mén.
Personer med Ushers syndrom typ Il jamfordes sedan med en refe-
rensgrupp pa 5738 personer som Folkhalsomyndigheten tagit fram.
De representerade ett tvarsnitt av Sveriges befolkning.

Slutsatser som drogs var:

Personerna med diagnosen uttryckte storre problem med fysisk och
psykisk ohdlsa &n 6vriga svenskar. De som hade Ushers syndrom
typ 11 hade stora problem med huvudvérk, tinnitus, vérk i nackar
och axlar (70 procent), hudproblem och trétthet. Manga kande sig
vardeldsa och hade sjalvmordstankar. Omkring 20 procent av per-
sonerna med Ushers syndrom typ 11, hade nagon gang tankt pa
sjalvmord, atta till nio procent har forsokt ta livet av sig mot fyra
procent i befolkningen.

En stor skillnad mellan grupperna var nar det géllde fatigue, utmat-
tande trotthet, som skulle kunna komma sig av att stdndigt behdva
koncentrera sig for att hdnga med i vardagen.

— | Sveriges befolkning kanner strax under 50 procent denna trott-
het, medan 77 procent av de som hade Ushers syndrom led av det,
sdger Moa Wahlgvist.

Skillnaden mellan man och kvinnor var liten. Mén uttryckte dock
en hogre grad av psykisk ohdlsa, &n mén i referensgruppen.

— Halsan paverkas av personens egna resurser och énskningar och
omgivningens forvantningar. Fragor att fundera éver ar vad kvin-
nor respektive man har att leva upp till och vad det gér med oss om
vi inte riktigt klarar av det, avslutar Moa Wahlqvist.
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Fraga till Moa Wahlqpvist:

Var det ndgot som odverraskade er i enkétsvaren?

— Det hér var forskning som inte hade gjorts forut, allt var nytt,
aven om den kliniska erfarenheten var att det var en grupp dar per-
soner upplevde ohélsa. Vad som &nda var forvanande, var den stora
skillnaden mellan gruppen med Ushers typ 1l och referensgruppen.
De som hade Usher typ 11 hade sémre fysisk och psykisk halsa.
Men vi behover veta mer om vilka faktorer i livet som paverkar
hélsan hos personer med Ushers syndrom typ 1.

Att hantera sin livssituation — forskning om omgivningens och
personliga faktorers betydelse

Det tar mycket energi att tvingas agna sig at standiga sannolik-
hetsberakningar for att man hor och ser daligt.

— Helst ska det goras blixtsnabbt ocks3, sa att inte flodet forlo-
ras i en konversation. Att manga far problem med utmattning
gar att forsta, sager Mattias Ehn som arbetar som psykolog vid
Dovblindteamet i Stockholm och &r doktorand vid Audiologiskt
forskningscentrum vid Universitetssjukhuset i Orebro.

Av de 96 personerna, med Usher typ 1, som deltog i enkaten fran
Folkhalsomyndigheten, var 67 i yrkesverksam alder. Halften hade
arbete, hélften hade inte det. Alla hade en ordentlig horselnedsatt-
ning (70 dB), daliga synfalt (<10°) och lag synskarpa (20 till 30
procent).

— Det var stora skillnader i psykisk halsa (depression, sjéalv-
mordstankar och sjalvmordsforsok) mellan de som hade jobb och
de som inte hade det. Framforallt kunde man se att de som hade
arbete inte rapporterade att de hade dalig psykisk hélsa i lika hog
grad som de som inte hade jobb. Vad som beror pa vad, mer an att
arbetet har betydelse, vet vi inte, sdger Mattias Ehn.

Nar det galler fysiska variabler, som huvudvérk, trotthet, stress,
allergi, astma och Overvikt &r det inte samma stora skillnader.
Samma monster sag man ocksa nar det gallde Usher typ 1.

Man kan forska pa halsan utifran manga olika aspekter. Ett satt ar
att fokusera pa de livsstrategier som en person med Usher typ I1 har
nytta av. | fokusgruppintervjuer deltog 14 personer fran hela Sve-
rige, i aldrarna 20-64 ar, fyra var kvinnor. Man fokuserade pa fra-
gor som: Hur gér man? Vad tanker man? Och vad kan vara till
nytta?
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— Ibland kanske man bara tankte i efterhand pa vad som hade varit
bra att gora. Det dar borde jag ha gjort, sdger Mattias Ehn.

Att vara aktiv kunde vara att delta i fritidsverksamheter, arbeta och
utbilda sig. En del sa att de kérde pa som vanligt, andra anpassade
tillvaron efter diagnosen.

— De som var yngre kunde lattare kora pa som vanligt. De hade
olika strategier for att kunna fortsétta vara aktiva, sager Mattias
Ehn.

En strategi kunde vara att kompensera den minskande synskérpan
med att standigt skanna av synfaltet fran hoger till vanster och dar-
igenom kontrollera att inte nagon kom in fran sidan. Nagon annan
gick garna pa krogen och da till samma stélle sa att lokalen var
kind. ”Dir vet jag var alla trappor ir, var de borjar och slutar. Da
behover jag inte vara orolig att jag ska ramla eller dgna for mycket
energi 4t att hitta.”

Hjalpmedel

Den vita blindk&ppen kunde vara knepig att ta till sig.

— Ibland &r den bra att ha och vid andra tillfallen tyckte man inte
den behdvdes, séger Mattias Ehn.

Smarta telefoner, lasplattor med olika appar hade manga stor nytta
av.

— Men det kunde vara svart att fa dem forskrivna. Manga berattade
att de fick argumentera for sadana hjalpmedel, bade sadana de be-
hovde for arbetet och i sitt vardagliga liv, sdger Mattias Ehn.

Anvénda stod

For manga var det en stor utmaning att behéva be om hjélp. Nar de
vél gjorde det fick de ofta gladje av stodet.

— Att fa stod kan & ena sidan upplevas som ett beroende, & andra
sidan kan det vara vagen till ett mer sjalvstandigt liv, sdger Mattias
Ehn.

Nar personerna val kommit dithan att de ville ha stod av nagon, till
exempel ett professionellt stod av en ledsagare, kunde de hamna i
ett avslagsforfarande av till exempel LSS.

— Det var en stor sjalvovervinnelse att soka och sedan fick de anda
inget. Det blev en stor besvikelse.

Vikten av sociala natverk, familj och vanner, kom upp som nagot
positivt.

— Men det kunde vara svart att hitta en balans och en jambordig
relation med kompisarna, samtidigt som man behdvde hjalp av
dem. FOr en del var det ett dilemma medan andra inte brydde sig,
séger Mattias Ehn.
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Att dela kunskap

Manga tyckte att professionella aktorer, som till exempel bistands-
handlaggare pa Forsakringskassan, hade for lite kunskap.
Framgangsfaktorn var inte att konstatera att folk inte kande till
symtomen, utan att bli bra pa att dela med sig av den egna kun-
skapen om sina egna symtom och syndromet generellt.

— Det handlade om att komma till insikt om att det & man sjalv
som &r experten och dnda dra nytta av dem som finns runt omkring,
sdger Mattias Ehn.

Formaga att uppskatta nuet

Ogonsjukdomen har ett forlopp och med det kommer det tankar om
hur framtiden blir. Bra ar da att hitta egna strategier till hjalp. Att
kunna fortsatta vara aktiv hjalper en att vara narvarande i nuet.

— Det spelar ingen roll vad det ar. Nagon av deltagarna i studien
tyckte det ocksa var bra att inte skjuta upp saker utan gora det, nar
det &r mojligt innan till exempel synen blivit &nnu samre, sager
Mattias Ehn.

Behalla en positiv sjalvbild

Ett bra satt ar att ha en pagdende forhandling med sig sjélv, dar
sjukdomen inte ska vara i forgrunden. Gradvis kan man da accep-
tera och inte bli sin sjukdom.

— Att i olika situationer se sina rattigheter och sta upp for sig sjalv
och forsta att det inte handlar om en sjalv utan om ens synbegrans-
ning. Latt att siga men svarare att gora, men det hjalper, sager
Mattias Ehn.

Minska kanslomassig smarta

Humor &r en bra sak. Till exempel att skratta at att man gar in i
saker for att man inte ser och kanske bjuda pa lite sjélvironi. Det
hjalper for det mesta. Humor och helikopterseende pa situationen
man befinner sig i fungerar, tyckte manga i fokusgruppintervjun.
Att fly bort med en film eller en bok, kunde vara en strategi. Ett satt
att slappa vardagen och verkligheten ett tag.

Att djupt inne i sig k&nna hopp om framtiden kunde hjalpa.

— Det kanske anda inte gar sa illa eller blir sa mycket varre, kanske
kommer en ny battre behandling, sddana tankar, sager Mattias Ehn.

Sammanfattningsvis kan ségas att det fanns manga olika livsstrate-
gier hos personerna med Usher typ Il och att de visade pa psykisk

flexibilitet. Omgivningen var viktig, manniskors instélining och att
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den fysiska miljon var tillmotesgaende. Men omgivningen var i
vissa fall ett hinder, sarskilt for de som sokt stéd och inte fatt det.
Viktigt var att hitta strategier i vardagen, sa att man fick kontroll
over sitt liv.

— Det handlade om att inte lata framtiden styra ens val for mycket,
avslutar Mattias Ehn.

Mattias Ehn fortsitter nu i sitt forskningsarbete med att intervju per-
soner med Usher typ 11. Den har gangen om arbete och halsa.

Teknik och hjalpmedel

— Vi behover hjalpmedel for att kunna fortsatta vara de vi ar,
sager audionom Jenny Widmark och arbetsterapeut och
synpedagog Gabriella Gloria fran Dévblindteamet vid
Habilitering & Halsa i Vastra Gotaland.

Med tillgang till olika hjalpmedel kan personer med Ushers
syndrom typ Il delta, behalla aktiviteter och utveckla dem.

— Ofta tanker man att hjalpmedlet bara &r en sak, men det &r mer &n
det. Det gor att en person som ar funktionsnedsatt blir mindre
begransad, sager Gabriella Gloria.

— Hjéalpmedel behdver inte vara en sak som man laddar eller satter
nya batterier i utan kan vara en dévblindtolk eller en ledarhund till
exempel, sdger Jenny Widmark.

Ett hjalpmedel ska erbjuda mojligheter, inte hindra.

De flesta synhjalpmedel bygger pa att personen hor. Horhjalpmedel
ar ofta sma och pa det viset svarhanterliga for den som ser daligt.
Istallet for knapp, som det var forr, ar det numera ofta en lampa
som indikerar att horhjalpmedlet &r pa eller av. Bara ett fatal
hjalpmedel ar utvecklade for personer med kombinerad syn- och
horselnedséttning.

— Hjalpmedlet skater inte heller sig sjalv. En person far lagga ner
tid och kraft pa att lara sig hjalpmedlet och uppratthalla kompetens
kring det. Traning kréavs, sa att hjalpmedlet kénns i kroppen och blir
automatiserat. Forst nar man kommer dith&n spar man energi med
hjalpmedlet, sager Gabriella Gloria.

Bra saker pa T att tanka pa infor att ta ett hjalpmedel i bruk:
Timing handlar om att man ska fundera 6ver om det ar lage att
skaffa hjalpmedlet just nu. Finns det tid for det?

— Horapparat till exempel kan det ta upp till tusen timmar att tréna
in. Vi hor inte med vara 6ron utan det &r hjarnan som ska léra sig
det nya ljudet, sager Jenny Widmark.
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Traning ar ett maste for att hjalpmedlet ska bli nastan som en extra
kroppsdel. I traningen kan det underlatta att mérka upp knappar
taktilt, sa att det gar fortare att satta pa och stanga av och justera
ljud. Talamod &r viktigt att ha nar det galler teknik och hjalpmedel.
— Ni vet ju att det &r problematiskt att lara om och lara nytt. Man
maste vaga prova ny teknik och det ar okej att misslyckas i borjan.
Det tar tid att lara om och lara nytt, sager Gabriella Gloria.
Nationellt kunskapscenter for dévblindfragor har en anvandbar
hemsida om ny teknik: nkcdb/expertstod/ikt.

— Ni kan mejla fragor om anvandning av till exempel
vardagsteknik, smarta produkter till hemmet och hdrapparater sager
Jenny Widmark.

Nagra smarta hjalpmedel:

Google home, kopplad till en smart telefon i ett natverk, &r en bra
hjalpreda for alla. Den kan pdminna om saker, tanda ljuset i
lagenheten, spela upp senaste nyheterna och det finns manga andra
praktiska funktioner. Den réknas som en konsumentprodukt och
forskrivs inte som hjélpmedel.

Portabel ledfyr, &r ett verktyg som vagleder, framst personer med
synnedsattning eller blindhet. Den ar ljudbaserad. Det gar att hanga
den pa altanddrren till exempel nar en gar ut i tradgarden. Med en
fjarrkontroll aktiveras ledfyren och da far man ett ljud som gar att
folja tillbaka till dérren.

Nivaindikator ar en liten sak som man hanger pa kanten av glaset
och med vilken man far reda pa hur mycket vétska man kan hélla i
glaset. Den tjuter eller vibrerar nar det ar ratt niva.

Buzzclip, anvands tillsammans med en teknikk&pp och &r en
indikator som kan fastas pa kroppen och som kanner av hinder pa
en till tre meters avstand. Den gar dven att fasta pa teknikkappen.
Den varnar for hinder i omgivningen genom att vibrera olika starkt.
Sunoband anvénds ocksa tillsammans med teknikkappen och
varnar for hinder pa fem meters avstand, hogt upp och lagt ner.
Hdorapparat. Det finns vissa modeller med uppladdningsbara
batterier. Det finns ocksa hérapparater som inte har batterier alls
och som istallet laddas med ett bransle. Det gar att ansluta
horapparaten till Sakernas internet och via internet styra funktioner
i hemmet. Med en app kan man ocksa anvanda hérapparaten till att
Gverséatta sprak och sa vidare.

Seeing Al, en gratisapp som oversatter text till tal.

Knfb-reader, &r en app som kan l&sa upp text med hjalp av
talsyntes.
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Fragor till Jenny Widmark och Gabriella Gloria:

Hur kommer det sig att Stockholms landsting forskriver sadant
som inte Véastra Gotalandsregionen gor?

— Det handlar om olika upphandlingar och det varierar 6ver landet.
Reglerna ér olika i olika landsting. I vissa maste man betala en del
av kostnaden sjélv, i andra inte.

Jag upplever att det ar jobbigare for varje gang jag byter horap-
parat. Hur kommer det sig?

— Horapparaterna har utvecklats en hel del. De ar mycket snabbare i
ljudbehandlingen och automatiserade. Formodligen kommer ni att
kunna justera horapparatinstaliningarna dven mellan audionombe-
sOken i framtiden.

Hur lange haller ett batteri i en vanlig horapparat?

— Det beror pd om man anvéander uppladdningsbara batterier eller
traditionella zink-luftbatterier. Uppladdningsbara batterier racker
vanligtvis en hel dag d&ven om man streamar mycket ljud, lyssnar pa
radio och talbdcker och sa vidare. Traditionella batterier racker
cirka sju till tio dagar.

Dovblindhet som stressfaktor — att forebygga och hantera

En person som lever med en horsel- och/eller en synnedsattning
i vardagen &r i konstant fysisk och psykisk anspanning. I lang-
den ger det besvarande symtom pa langvarig stress och ut-
mattning, sager Sofia Hansdotter, som arbetar som psykolog
inom Syn- horsel- och dév-verksamheten pa Psykiatri och Ha-
bilitering i Region Skane.

Den som kanner sig stressad har nagon form av obalans mellan
upplevelsen av vad den tror att den klarar av och hur den upplever
omgivningens krav.

— Ar glappet for stort reagerar kroppen med ett stresspaslag, sager
Sofia Hansdotter.

Tre faktorer stressar mer &n annat och det ar situationer som &r nya,
om det hander nagot oftrutséagbart och om det som intraffar inte
gar att paverka.

— Exempel kan vara om man blir uppsagd fran sitt arbete eller far
en diagnos man inte raknat med, sager Sofia Hansdotter.
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Nar kroppen blir stressad stéller den in sig pa att slass eller att fly
(fight or flight). Ett beteende nedarvt fran urminnes tider, nar man-
niskorna levde pa savannen och var tvungna att slass for 6verlev-
naden. Reaktionen i kroppen blir en snabb effektiv omférdelning av
resurserna. Andningen blir ytlig, pulsen stiger for att kunna springa
fort och hjartat rusar. Vid kortvarig stress tar kroppen eller psyket
ingen skada. Det ar langvarig stress utan aterhamtning som ar far-
ligt for halsan.

— Vid kortvarig stress utsondrar kroppen hormonet adrenalin och
immunforsvaret starks, vid langvarig stress utsondras kortisol och
immunforsvaret forsvagas. Andra symtom vid langvarig stress kan
vara att kroppen lagrar bukfett, att tankarna inte gar att sortera och
att personen upplever minnessvarigheter, sager Sofia Hansdotter.

Stress vid syn- och hdrselnedsattning

Det finns massor av situationer da en person med nedsatt syn
och/eller horsel kan k&nna att den inte har de resurser som omgiv-
ningen kréver. Nya obekanta platser kan stélla till det liksom ett
nytt land med ett nytt sprak. Kalas med manga gaster kan av en del
upplevas som stressande for att inte tala om att vara ensam dov-
blind i en normalseende och normalhérande omgivning. Ett moéte
pa arbetsplatsen utan anpassningar for att kommunikationen ska
flyta latt, kan ocksa ge ett stresspaslag. Den som har en fortskri-
dande dovblindhet kan behdva tid att landa och nya strategier for
att fungera i vardagen.

— Innan vi kanner oss bekvama med att berétta fér omgivningen om
var syn- och/eller horselnedsattning ar sjalva funktionsnedsattning-
en en stressfaktor i sig. Nar vi inte har varit tydliga mot var omgiv-
ning och beréttat for dem hur de ska beméta oss, ar deras forvant-
ningar pa vara méjligheter att delta felaktiga, sager Sofia Hansdot-
ter.

En annan aspekt av det har harstammar ocksa fran tiden pa savan-
nen. Den som inte passade in i flocken, riskerade att bli utesluten
och da minskade chansen till dverlevnad. Kénslan &r inte lika rele-
vant idag, men det &r bra att kanna till varfor vi reagerar pa det vi-
set, sager Sofia Hansdotter.

De tre cirklarna

En anvandbar och mycket forenklad modell fér bland annat stress-
hantering, bestar av tre cirklar i form av en triangel. Den nedersta
roda cirkeln star for hot- och stressystemet. Den bla cirkeln pa ena
sidan visar pa utforskande- och prestationssystemet och den grona
cirkeln utgor trygghetssystemet.
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— Naér vi ar i den bla cirkeln forsoker vi uppna saker kanske en ut-
bildning, traning men ocksa daliga saker som att anvanda droger.
Saker som ger bel6ning och en kortvarig ké&nsla av att kinna sig
ndjd, men kanslan upphor och vi letar efter nya saker, sdger Sofia
Hansdotter.

Nér vi ar i det grona systemet kanner vi oss lugna, néjda och
Oppna.

— | vardagslivet skiftar vi mellan de olika systemen, men kanske &r
en person mer i en av dem &n i de andra. Den som inte har fatt till-
gang till trygghetssystemet under uppvéaxten far svarare att vara i
den grona cirkeln, lugna ner sig och trosta sig sjalv som vuxen,
séger Sofia Hansdotter.

Att kunna bryta stressen och inte fastna i den roda eller den bla
cirkeln &r en viktig formaga och den gar att trana upp.

Effektivt mot stress

Om det &r mojligt kan vi forandra situationen, det vill sdga omgiv-
ningsfaktorerna, som vi upplever staller for hoga krav. En vag till
det &r att infor sig sjalv fundera 6ver det som stressar, skriva ner
mdjliga lsningar och vélja en av dem. Darefter genomfora det
och bestdamma nar och hur det hela ska utvarderas. Om det inte ger
forvantat resultat gar det att préva andra forslag eller formulera om
problemet.

— Naér vi loser problem som géller omgivningen behover vi vara
mer i den gréna eller den bla cirkeln. Inte i den roda for da tanker
vi inte smart, sdger Sofia Hansdotter.

Nar det galler inre upplevelser sasom tankar, kéanslor och reaktioner
behdver vi ett annat forhallningssatt. Det gar inte att problemldsa
upplevelsen av det som hander eller bestdmma sig for att inte kdnna
sig stressad langre.

— Det ar svart att tvinga sig sjalv att kanna ndgot annat dn det man
ké&nner, sdger Sofia Hansdotter.

Att forandra sitt forhallningsstt till de stressande tankarna genom
acceptans ar det som far tankarna att lugna ner sig. Genom att ta
bort motstandet mot negativa kanslor och tankar tar vi bort sjalva
kontaktytan som gor att de skaver.

— Istéllet for att mota bort tankarna ar det smartaste sattet att lata
dem vara, acceptera att de finns som inre fenomen utan att behdva
tro pa innehallet i dem.

— Da mister de sin laddning och vi kanske kan se mer klart vad som
ar klokast att gora i situationen, sédger Sofia Hansdotter.
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Paus for hjarnan

Var och en bor fundera dver vad som ger aterhamtning, lyssna pa
musik, ga en promenad, fika med en van, ligga och vila.

— Aterigen, stressen &r inte farlig i sig, utan det ar bristen pé &ter-
hamtning som ar skadlig. Det kan vara vad som helst men det ar
viktigt att fa med aterhamtning varje dag. Sa att ni ndgon gang
varje dag aterkommer till den grona cirkeln och inte &r i den roda
cirkeln hela tiden, séger Sofia Hansdotter.

Motion behdvs, tva raska promenader i veckan ger effekt mot skad-
liga stresshormon. Medveten nédrvaro, mindfulness &r ett satt att ta
hand om den bangstyriga hjarnan.

— Hjarnan jobbar pa heltid med att l6sa problem for oss, att utvar-
dera saker som varit och att forutse kommande problem. Forskning
visar att om vi regelbundet ger hjarnan en paus fungerar vi battre
och blir mer stresstaliga, sager hon.

Ett exempel pa en sddan dvning &r att sitta bekvamt pa en stol med
rak rygg och handerna vilande i knét och bara landa i kroppen.
Ké&nna efter hur det kanns att vara i nuet. Félja andningen och kans-
lan i kroppen, inte vardera nagra tankar som dyker upp som nagot
negativt eller positivt, utan bara vara i stunden.

— Det ar som att ge hjarnan en semester fran altandet och problem-
I6sandet en liten stund varje dag. Forskning visar att om man 6var
pa medveten narvaro dagligen i flera veckor sjunker nivan av skad-
liga stresshormon, séger Sofia Hansdotter.

Fragor till Sofia Hansdotter:

Gar det att reparera minnessvarigheter man har fatt av for myck-
et stress?

— Det allra basta ar att forebygga langvarig stress med regelbunden
aterhamtning. Annars behovs lang aterhdmtning och troligen lang
tids sjukskrivning. Man kan bli mycket battre men kommer troligen
alltid att vara kanslig for stressiga situationer.

Du pratar om acceptans, om man tycker att nagot ar orattvist ska
man acceptera det?

— Né&r man pratar om acceptans i det har sammanhanget, handlar
det inte om att acceptera orattvisorna i vérlden utan om var egen
kénsla att det ar jobbigt. Det ar de tankarna som mar bést av att
bemotas med vanlighet och varme och det ger oss en inre styrka att
tala svarigheter. Det vi behover nar vi gar igenom svarigheter ar
stod, som i sjalvmedkénsla. Att utveckla acceptans och sjalvmed-
kéansla ar att utveckla mod och styrka att klara av de svarigheter
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som livet slanger pa oss. | det har fallet att leva med syn- horsel-
nedsattning/doévblindhet.

Livsomstallningsteorin &ar en teori som beskriver vad som han-
der nar nagot i livet inte blir som man 6nskat och det inte gar
att forandra det.

— Idag kommer vi prata om det utifran ett dovblindperspektiv,
sager Helene Engh, socionom vid Nationellt kunskapscenter for
dovblindfragor.

Livsomstallningsteorin &r ett satt att anpassa sig till nya livsvillkor,
och beskrevs av docenten i socialt arbete och horselforskaren Ann-
Christine Gullacksen, i hennes doktorsavhandling pa 1990-talet.

— Nagonting har forandrats som paverkar hela livssituationen, den
sociala gemenskapen, familjelivet, arbetet och fritiden. Allt fran
enkla vardagssituationer till storre livsprojekt och mal i livet, sager
Helene Engh.

Processen finns beskriven som fyra olika skeenden (faser) over-
leva, utforska, stabilisera och underhalla/leva med. Forloppet ar
inte kontinuerligt fran skeende till skeende. Skeendena kan paga
under langre eller kortare tid, personen kan stanna upp eller ga till-
baka i processen. Men for att omstéllningen ska bli framgangsrik
maste samtliga skeenden levas igenom.

— | det forsta skeendet fornekar personen syndromet, for sig sjalv
och for sin omgivning. ’Det hir stimmer inte’ eller ’Det kanske
stammer men da far de operera mig sa att jag far tillbaka min horsel
och min syn.’

Mellan skeende ett och tva ligger erkannandet, da man plétsligt
forstar att det ar sa har det ar och kommer att vara. Darefter hamnar
personen kanske i skeende tva da utforskningen tar vid. Man funde-
rar 6ver vad dovblindhet till exempel betyder och borjar utforska
hur man kan leva med dévblindhet.

— Om man som ni har minst tva funktioner nedsatta, horseln och
synen, kan det vara lattare att acceptera den ena an den andra. Att
hora daligt brukar de flesta vara mer bekvama med, eftersom det
har varit sa sedan fodseln. Att synen successivt forsamras ar sva-
rare att acceptera, sager Helene Engh.

I pendlingen mellan férnekandet och erkannandet &r stodinsatsen
att lyssna.

— Jag brukar anvanda begreppet, ’sitt pa handerna’, med det menar
jag att den stodjande personen inte ska ga igang med en massa
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kacka tips utan vanta med det. Kom inte med mikrofoner och hor-
selslingor, kappar och forstoringsprogram allt pa en gang. Viktigare
ar att personen sjalv forstar att den har Ushers syndrom och far
satta ord pa det den kanner.

Det handlar om att vara som en container, att ta in och lyssna pa
fornekandets olika faser.

— Kanske flika in att man kanner fler som har Ushers syndrom och
garna beratta mera om det. Det kanske inte fungerar med en gang.
Men man maste tillatas vara i férnekelsen ett tag och vara ledsen.

| skeende tva utforskas olika strategier. Manga testar da den vita
kappen.

— Det vill man kanske inte géra hemma utan ndgon annanstans, dar
ingen kanner till en.

Nar man ar i det har skeendet och har fatt kontakt med habilitering-
en inom regionen och till exempel ett dévblindteam eller syn- och
horselvarden &r det viktigt att det gors en kartlaggning éver hur
nedsattningen paverkar och vad man 6nskar stod med. Utifran en
sadan kartlaggning gors en habiliteringsplan dar insatser och tid-
plan/prioritering och vem som ansvarar framgar.

— Man tittar 6ver hur vardagen ser ut och vilka behov som finns
och utifran det planeras sedan insatser. Det ar viktigt att man far
utbildning om eventuella hjalpmedel, sager Helene Engh.

| skeende tva kan man bli sjukskriven for att trana sig och léra sig
hjalpmedel och det nya sattet att hantera sin vardag.

Skeende tre handlar om att stabilisera tillvaron.

— Da har vi kommit fram till den period som é&r energibesparande.
Vi vet hur vi ska gora och behdver inte tanka pa hanteringen av
hjalpmedel eller andra strategier varje gang vi anvander dem. Vi
bryr oss inte langre om vad andra tycker och tanker.

| skeende fyra lever vi med dovblindheten, men dven da kan mar-
ginalerna vara sma.

Det kan racka att arbetsgivaren sager att man ska byta arbetsplats.
Da kan personen trilla tillbaka till skeende tva, for plotsligt maste
personen lara sig en ny vég till arbetsplatsen och fonstren kan sitta
annorlunda s att ljusinslappet blir fel etcetera.

— Men ju langre man kommit desto lattare &r det att ta sig tillbaka
igen, avslutar Helene Engh.
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Carl ar 42 ar och har Usher typ |I

Carl ar fodd med horselskadan och har fragment av minnen av
att synen ocksa var dalig tidigt i barndomen.

—Jag gick in i saker, slog huvudet i racken. Horselnedsattning-
en konstaterades nar jag var fyra ar. Nar jag var atta ar fick vi
reda pa att jag sag daligt ocksa.

Vid 13 ar fick han diagnosen Usher typ 1.

Det var Carls mamma som kontaktade olika lakare. Hon hade erfa-
renheter av att arbeta med personer med grava funktionsnedsétt-
ningar och kunde dessutom jamfora sina barn med varandra. Nagot
var fel nér det géllde Carl, det forstod hon, férst med hérseln och
sedan med synen.

— Mamma var valdigt uppmarksam pa hur jag var och vad som inte
funkade.

Foréldrarna var friska barare av Usher-genen och ingen annan i
slékten har diagnosen.

— Det har undersokts noga genom lakaren Claes Mollers forsk-
ningsgrupp. De har tittat pa slakttrad och undersokt oss genetiskt. |
min sl&kt hittar man ingenting. Ingen i slakten har ens haft horsel-
eller syn-problem. Jag verkar vara den ende, sager han.

Det forsta hans dgonlékare sa till honom nar han fick diagnosen var
att han troligen inte skulle kunna kéra moped.

— Just da var det inte en grej for jag hade inte borjat tanka pa det.
Men nér jag blev 15 ar och kompisarna hade moppe kéndes det
trakigt. Jag accepterade det aven om jag inte gillade det.

Efter ett halvar sa 6gonléakaren att han inte skulle kunna ta korkort
heller.

— Nagonstans dar forstod jag att jag inte skulle bli av med Usher.
Jag hade nog trott att det skulle ga 6ver sa smaningom.

Horseln har inte férandrats mycket.

— Den har varit stabil i alla ar fram till nu da den har blivit samre.
Jag vet inte om det ar aldersrelaterat eller om det beror pa Usher.

Carl gick i horselskola under uppvaxten och larde sig att lasa pa
lapparna.

—Jag fick ocksa hjalp av en talpedagog for att jag skulle anvanda
spraket ratt eftersom jag har spraksvarigheter ocksa.
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Nar han fick diagnosen horde han pa nivan 55dB, som &r precis pa
gransen till att vara helt dov. ldag har horselnedsattningen 6kat till
70dB.

Forsamringen av synen gar i skov.

— Det ar som att 6gonen trottnar efter ett tag. Det blir mer pafres-
tande &n det var innan och sa slutar de att fungera som tidigare. Sa
ar jag plotsligt pa en ny plata och lar mig den, till nasta forandring.

Carl menar att det & som om bade synen och horseln forandras av
aldern, fast det gar mycket snabbare vid Ushers syndrom.

— Manga éldre far ju daligt morkerseende och det hade jag nér jag
var 13 ar. Sedan férsamras bade synen och horseln allteftersom.
Det daliga morkerseendet plagar honom mest. Nar det ar morkt ger
han upp och orkar inte anstranga sig att se, utan anvander blind-
képpen. Nar det &r ljust forsoker han klara sig med sina sinnen pa
ett annat satt. Den svenska sommaren ar hans bésta tid.

Carl &r utbildad it-tekniker men blev sjukpensionér efter avslutade
studier.

— Jag har &nda haft stor anvandning for den utbildningen, har latt
for att ta till mig tekniska innovationer och kunnat anpassa det till
min vérld i hemmet.

Han har utvecklat teknik kopplat till sin smarta mobiltelefon. Det
handlar om att kunna tala till tekniken och be den att gora saker,
om mikrofoner i mobilen som forstéarker allt som ségs i horlurarna
och att kunna sétta pa teve och filmer varhelst han befinner sig utan
att anvéanda fjarrkontroll.

Nér han inte jobbar med tekniska l6sningar, skoter han om hemmet
for frun och 18-ariga bonusdottern. Han gor allt utom att sortera
tvatten, dela upp den i vitt och fargat och tvétta fonster.

—Jag har byggt upp det som jag vill ha det hemma. Min familj
tycker det ar skont att jag fixar allt. Min dotter kommer att ha oer-
horda bekymmer nar hon flyttar hemifran, nar hon upptacker allt
hon maste gora sjalv.

Till hjalp ndr han ska betala rdkningarna har han en bra dator med
anpassningar som forstoringsprogram och voice-over (datorn laser
upp text). Han har ocksa en stor datorskarm sa att texten gar att
forstora mycket.

Carl tycker mycket om hundar och har haft hund sedan han var 17
ar. Da hade han en Cavalier King Charles spaniel. Nar han skulle
skaffa ny hund med familjen for femton ar sedan och gérna ville ha
en storre hund, fragade hans fru om han inte skulle anséka om en
ledarhund. Han tog kontakt med Syncentralen for att ta reda pa hur
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man gick tillvaga. De kontaktade Ledarhundsverksamheten som
Synskadades riksforbund har hand om och idag har han sedan fyra
ar sin andra ledarhund, labradoren Clara. Hon &r honom till stor
hjalp.

— Jag skulle inte klara mig utan henne. Hon gor sa mycket for mig
som jag annars skulle beh6vt en person for.

Ledarhunden talar om for Carl att det kommer en trappa, genom
att stanna. Hon markerar faror genom att stélla sig snett framfor
hans knén.

—Jag har ignorerat henne att par ganger och ramlat. Clara och jag
ar som i symbios.

Det jobbigaste med att ha Usher, enligt Carl, &r att fa andra som ser
bra att acceptera att det &r krangligt att inte se bra.

— Min storsta nackdel &r att jag kan prata for mig pa ett bra satt. Nar
jag har kontakt med myndigheter tror de att jag klarar mig bra utan
hjélp och stdd. Det fungerar kanske ndr jag ar i en lugn miljo, men
inte nar det &r stressigt

Carl inser sina begrénsningar.

— Jag anpassar mitt liv efter mina begransningar. Men varje gang
jag blir lite samre deppar jag och maste omférhandla med mig sjalv
och inrétta mig efter forsdmringen.

Pa ett satt kanner Carl att han langtar efter att bli helt blind, for da
slipper han att deppa 6ver férsdmringarna.

— Horseln &r anda viktigast for mig eftersom jag alskar musik och
tycker om att lyssna pa diskussioner och talbdcker. Och horseln
verkar lyckligtvis inte forsamras sa mycket heller, mer &n det som
sker pa grund av alder.

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Vid vistelsen for vuxna med Usher typ 11, deltar fem kvinnor
och fem man. Specialpedagog AnnCatrin Rojvik fran Agrenska
leder gruppdiskussionen.

Foljande ar ett urval av de synpunkter som deltagarna lamnar.
Diskussionen har teman som skola, idrott, arbete, boende, var-
dagsrutiner, somn och aterhamtning, fritid och kulturliv, samt
kontakter i varden.

Skola

| gruppen ar det manga som har sina mammor att tacka for att de
Klarat sig bra som dovblinda, tycker de. Mammorna har stridit for
dem pa olika satt. En av mannen sager att han hade en forutseende
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mamma som sag till att han fick komma till en specialskola for
hdrselskadade och dova.

— Det har format mig till en trygg person. Jag har aldrig haft nagot
bekymmer med att jag &r annorlunda eller med min horselskada,
séger han.

En kvinna som fick sina horapparater vid fem ars alder beréattar att
hennes mamma forsokte fa doktorn pa BVC att inse att dottern
hade en horselnedsattning langt tidigare dn hon fick diagnosen. Det
var ocksa tal om att de skulle flytta till annan ort sa att hon skulle fa
gd i en skola for horselskadade, men det blev aldrig sa. Hon gick i
vanlig skola, med hérande klasskamrater.

— Varje mandag akte mamma, jag och min syster till en horsel-
grupp, sa att jag fick traffa andra som hade horapparater och mikro-
fon framfor sig pa bordet. Jag var liten da och kommer inte ihag
mycket av det men jag tror att det var bra for jag har klarat mig fint.
Hon fortsatte grundskolan i vanlig klass, men bérjade pd AMI hor-
sel i gymnasiet.

En kvinna hade en l&rare som inte tyckte om att prata i horsels-
lingan.

— Jag fick hela tiden paminna honom och det var jobbigt.

En man som ar 66 ar och som gick i vanlig klass i grundskolan,
berattar att nar han var liten fanns inga sma néatta horapparater.
—Jag var mobbad ratt igenom hela skolan. Horapparaten till exem-
pel var en lada man hade pa bordet med lurar till och dem gick alla
och skrek i. Det var inte roligt.

Det tog manga ar innan nagon lékare konstaterade horselnedsatt-
ningen. Diagnosen Usher typ 11 fick han ytterligare nagra ar efter
det.

— Min mamma tog pa sig skulden for bade Usher och hérselned-
sédttningen.

Fram till sjuan gick han i vanlig klass men i hdgstadiet hamnade
han i en horselklass.

— Da forlorade jag de kamrater jag hade haft och mobbades déar
med, séger han.

Horselnedsattning har deltagarna i gruppen haft fran borjan, fast de
flesta inte fick det konstaterat forrédn senare. Synnedsattningen bor-
jade for de flesta med att de hade daligt morkerseende. Ibland kon-
staterades synnedsattningen i tonaren, ibland inte forran de var i
trettioarsaldern.

—Jag fick mina forsta glasdgon nar jag var femton. Det var min
mamma som tog mig till dgonlékaren. Nar jag kom aret efter for att
fa starkare glasdgon sa lakaren att det kunde ha samband med hor-
selnedsattningen. Mer vart det inte sagt da. Jag tog korkort och
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korde bil. Minns att jag vid ett tillfalle holl pa att kora pa en barn-
vagn. Forst vid 32 ar fick jag min diagnos.

En kvinna tycker att det var valdigt bra att ga i horselklass.

— Vi var elva stycken i klassen. Jag och tio pojkar. Lararen fokuse-
rade mycket pa mig och darfor var jag tvungen att plugga extra
mycket. Det var en bra start att ga i horselklass de forsta aren, tyck-
er jag.

Idrott

Hon var inget vidare bra nar hon spelade ute pa plan i bollsporter,
tycker hon, men att sta i mal klarade hon bra.

— Ett gott sjalvfortroende och stod fran lararen ar en forutséttning
for att lyckas i gympan, séger hon.

Det hade varit bra om alla ndgon gang kunde spela blindfotboll
med 6gonbindel, tycker en Kille.

— Da ar det en liten pingla i bollen, sa att den som inte ser anda hor
var den ar. Det ar kanske inget for dévblinda men &nda. En bolls-
port som &r kul att utdva &ven for en seende person. Ens olika sin-
nen utmanas!

Hdgskola

De som gick hdgskola eller pa universitet har haft tillgang till kon-
ferensutrustning, slinga och mikrofon.

— Det var bra att ha pa forelasningar, men inte i smagrupper. Da
upplever jag det mer som ett hinder.

— Nér jag senast gjorde en utbildning pa hogskolan kontaktade jag
dem innan och berattade om mina forutsattningar. Jag fick studie-
material skickat till mig som jag kunde lasa pa innan.

Han fick sitta langst fram for att kunna se och hora béttre.

— Jag tvingade dem ocksa att upprepa frdgorna och bad att fa allt
material digitalt. Jag hade ocksa en larare med mig pa proven som
laste upp fragorna.

Arbete

Forstoringsprogram i dator och bra belysning &r nagra anpassningar
som en person som arbetar pa ett kontor har fatt. En kvinna arbetar
med foreningsverksamhet och har horslinga.

— Jag behover inget annat.

En man har arbetat inom lantmateriet i hela sitt yrkesliv. Han kan
inte forsta hur han klarade det.

—Jag hade inte fatt diagnosen da och det var inte ltt. Jag méarkte att
jag snubblade pa grenar och fick grenar i skallen. Nagot var fel

men ingen begrep vad det var. Inte heller jag. Jag hade 6nskat att
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jag blev begravningsentreprenér istallet. Det hade passat mig
battre, for jag har varit kyrkvard i alla ar.

Alla ar 6verens om att pa gymnasiet har man fullt upp med att bli
vuxen och fa vet da vad de passar att arbeta med. Det kommer se-
nare. En av dem sommarjobbade under gymnasiet som lagerarbe-
tare och produktmontdr och fortsatte med det sedan.

— Arbetsgivarna sag vem jag var och vad jag kunde gora. De larde
sig till och med lite tecken for stod. Jag trivdes bra pa de jobben.
En kvinna har fatt hjalp och stod av Arbetsférmedlingen REHAB.
— De &r kunniga inom syn och horsel. Jag har bland annat fatt mo-
bilslinga, s att ljudet hors direkt in i orat.

Hon beréattar ocksa att pedagogerna pa Dovblindteamet i regionen,
om man sa vill, kommer ut och informerar om hur den som &r dov
och blind fungerar.

— Da slipper man sta dar sjalv och forklara for sina arbetskamrater.

Boende

Om man far hjalp med anpassning/belysning fran kommunen sa &r
det kok, tvéttstuga och badrum som galler, konstaterar de. Resten
far man fixa sjalv.

—Jag hade hjélp av en synkonsulent. Hen tipsade om manga saker
och jag har anpassat med det allteftersom. Jag har fatt battre belys-
ning och horslingor i hemmet. Min man har malat i lagenheten sa
att det blivit mer kontraster. Café au lait- fargade dorrar, vita kar-
mar och mérka handtag.

En annan person rekommenderar andra att kdpa ljusslingor och
fasta dem pa trappstegen, sa att de gar att se.

Andra anpassningar ar bra lampor som lyser upp entrén, dérrklock-
or som ringer hogt. Sensorer sa belysningen tands nar personen gar
in i olika rum. Lampor som ténds och slacks via mobiltelefonen.
Pannlampa i pannan och saker pa sina ratta platser. Talande
koksvag och en robotdammsugare med timer.

—Jag har ficklampa tillganglig ifall jag tappar en horapparat pa
golvet.

— Nar jag fick handikappersattning, det mesta man kan fa ar 39
procent, skaffade jag stadhjalp var tredje vecka. Jag dammsuger
emellanat, men helst inte. Jag har blivit bekvam.

— Jag stadar hemma nar jag ar den enda som ar hemma. Det jag inte
gor ar att tvatta fonster, sortera tvétten i vitt och kulort och vika
ihop tvatten. Det far de andra i min familj gora.
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S6mn och aterhamtning

Nagra berattar att de sover daligt pa natten. En del har
vackarklockor som lyser, vibrerar eller later hogt beroende pa hur
daligt de hor eller ser. Fysiska aktiviteter som promenader, gympa
och simning &r bra aterhamtning ar de Gverens om.

Vardagsrutiner

De gar garna till samma livsmedelsaffar och kladaffar, sa att det ar
latt for dem att hitta.

— Problemet &r nar de moblerar om i affaren. Da hittar jag anda
inte.

En kvinna beréttar att hon, om inte nagon ar med henne, maste
fraga personalen hur kladerna sitter.

— Jag brukar beratta att jag ar nastan blind och inte ser farger och
vill veta hur det ser ut pa mig och om det passar mig som person.
De som har ledarhund har speciella problem. Det &r inte alltid re-
staurangéagare slapper in dem med hunden.

— Jag tycker inte om konflikter och star inte vid dorren och brakar.
Det forstor min kvall. Min man brukar ringa innan och héra om det
ar problem med att ta med hunden.

En av mannen har inga bekymmer med att be om hjélp.

— Om jag &r pa vag nagonstans tar jag en kompis under armen, sa
slipper jag titta pa personen ifraga och samtidigt titta framat. Pa
restaurang ber jag personal dar eller ndgon i séllskapet att hjalpa
mig fram till bordet eller till toaletten. Ofta &r det daligt upplyst
utanfor toaletterna.

Han sédger att det ofta ar uppskattat att han &r tydlig med vad han
behover.

— Om det ndgon gang hander att jag traffar pa personal som inte vill
hjélpa till ar det bara att hogljutt papeka det sa att alla hor.

En kvinna beréttar att hon, aven innan hon visste att hon sag daligt
och vad det berodde pa, tagit tag i folk nar de varit ute och gatt.

— Vissa kunde reagera starkt pa det, sarskilt man. Da talar jag om
att jag tar tag i dem, for att jag inte ser och kan ramla, inte for nagot
annat.

En man i gruppen haller med. Han ar mest bekvam med att fa stod
av en kompis eller en kvinna. Mé&n tycker ibland att det k&nns obe-
hagligt.

En man sager:

— Min erfarenhet ar att folk ar glada att hjalpa till. Man &r inte bara
till besvar om man ber om hjélp utan det &r ett 6msesidigt utbyte,
som bada parter har nytta av.
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Fritid och kulturliv

En person gor det mesta nar det galler kultur. Han gar pa opera och
konserter.

— Jag brukar fraga efter handikapplatser, for att fa lite battre platser.
Ibland fungerar inte horslingorna pa teatern och det blir problema-
tiskt.

— Da missar man mycket och da blir det inte roligt.

En man &r vad man kallar for ’hemmaman’. Han féredrar hemmets
lugna vra med familjen. Forr var han en filmalskare av stora matt
men det gar inte langre pa grund av synnedséattningen. Daremot
alskar han resor och framforallt kryssningar i Medelhavet och
ibland till Amerika.

— Det ar familjens grej. Framforallt de amerikanska rederierna ar
jatteduktiga pa att ha horslingor. De ar livradda att bli stamda an-
nars.

— Om du har blindkapp och gar pa ett flygplan, far du hjalp med en
gang, sager en kvinna. Det ar inga problem att resa.

En annan kvinna har andra upplevelser och tycker att just k&ppen
kan stélla till problem.

— Man kan bli undersokt extra noga vid incheckningen. De miss-
tanker knark.

En kvinna tycker ocksd om att vara hemma.

— Jag har fragat mig om det &r for att jag ska gora det latt for mig,
men jag tror inte det. Det ar trivsamt att vara hemma.

Att resa i Europas stader med en smart mobiltelefon ar latt.

— Den é&r ett bra redskap. Du har alltid en karta med dig, det ar latt
att fa tag pa en taxi, det gar att boka restauranger och biljetter till
museum exempel.

En person har tre favoritlander.

— Island for dess vackra natur och trevliga karlar. Katmandu i Ne-
pal, men den staden ar inget for rullstolsburna for déar ar trottoarer-
na uppemot en halv meter hoga eller véldigt laga. Tokyo daremot
ar fantastiskt for personer med en funktionsnedsattning.

Kontakter i varden

Personer med Uschers syndrom typ Il har flera vardkontakter bland
andra, 6gon- och 6ronlékare, audionom, dévblindteam, synpeda-
gog, syninstruktér, kommunikationspedagog, kurator, psykolog och
massor.
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Foreningsinformation

FSDB, Forbundet Sveriges Dovblinda ar en riksomfattande
sammanslutning av regionala féreningar for personer med
dovblindhet.

FSDB ar en partipolitiskt och religiost obunden intresseorganisat-
ion. FSDB ska utifran principen om alla méanniskors lika varde ar-
beta for ratten till full delaktighet, jamlikhet, sjalvstandighet och
sjalvbestammande for personer med dovblindhet pa alla omraden i
samhallet. Anda sedan bildandet har FSDB ocksa haft en viktig
funktion for att bryta den isolering som kan folja av dévblindhet.
Forutom de tolv regionala foreningarna runt om i landet finns det
ocksa tre sektioner inom FSDB: Foraldraradet, Familjesektionen
och Dovblind Ungdom (DBU). Férbundet Sveriges Dévblinda
finns pa Facebook. Las mer pa: fsdb.org.

Synskadades Riksférbund, SRF, arbetar for att personer med
synnedsattning ska kunna leva ett rikt och sjalvstandigt liv - ett
liv utan begransningar. Det gors bland annat genom individu-
ellt stéd och genom att skapa en gemenskap for medlemmarna.

Synskadades Riksférbund har bland annat verksambhet riktad till
barn och unga, foraldrar och nyanléanda. Det ordnas resor med SRF
Fritid och erbjuds juridisk radgivning. Synskadades Riksférbund
har dessutom myndighetsutdvning nér det galler tilldelning och
atertagande av ledarhundar. Las mer pa: srf.nu.

Horselskadades riksforbund, HRF, driver fragor som &r vik-
tiga for horselskadade. Genom att lyfta fram behov, brister,
konsekvenser och losningar paverkar de beslutsfattare och
skapar forutsattningar for positiva forandringar.

HRF paverkar politiker och andra beslutsfattare pa alla nivaer i
samhallet — saval i kommun, landsting och riksdag, som vid kon-
takter med olika myndigheter och foretag. De agerar i fragor som
har betydelse for personer med olika grad av horselnedséttning,
tinnitus, Menieres sjukdom och ljudéverkénslighet, samt foraldrar
och andra anhdriga. HRF talar om hur det &r — och hur det borde
vara. De samlar och sprider kunskap, och belyser saval missforhal-
landen som mojligheter. HRF visar vad som behdvs for att alla ska
kunna vara delaktiga och inte hindras av okunskap, otillganglighet
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eller brist pa vard, stod och hjalpmedel. Ytterst handlar HRFs in-
tressepolitiska arbete om att varna horselskadades ménskliga rat-
tigheter, som tydliggors i FN-konventionen om réttigheter for per-
soner med funktionsnedsattning. Las mer pa: hrf.se.

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for ovanliga diagnoser.
Den innehaller for narvarande informationstexter om cirka 300
ovanliga sjukdomar.

Texterna produceras av Informationscentrum for ovanliga diagno-
ser vid Goteborgs universitet, i samarbete med ledande medicinska
experter och foretradare for patientorganisationer. Kvalitetssakring
sker genom granskning av en sarskild expertgrupp utsedd av uni-
versitetet.

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

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

L&as mer pa: socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/ovanliga-diagnoser.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for 15 ar sedan av
en grupp foraldrar till barn med olika typer av syndrom. Det
ar en paraplyorganisation dar en mangd olika
diagnosforeningar finns representerade.

Forbundets uppdrag ar framfor allt att driva politiskt driva fragor
som beror personer med sallsynta diagnoser, och att paverka och
patala att dessa maste uppmarksammas och forskas kring.
Forbundet trycker pa att personer med séllsynta diagnoser har ratt
till samma insatser fran samhallet som alla andra, till exempel nar
det géller vard och behandling. De ska inte missgynnas pa grund av
att andra inte kéanner till sa mycket om deras syndrom eller
sjukdom.

Forbundets 12 000 medlemmar representerar ett 50-tal olika
diagnosfdreningar som sinsemellan &r valdigt olika. Gemensamt &r
att alla sjukdomar eller syndrom &r livslanga, obotliga och nastan
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alltid har genetiska orsaker. Det &r sdllsynthetens dilemma som
forenar, inte sjukdomen eller syndromet i sig

Har hittar du Riksforbundet for sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se

NFSD - Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

Agrenska har under &ren 2012-2018 drivit Nationella Funktionen
Séllsynta Diagnoser, NFSD, pa uppdrag av Socialstyrelsen och har
arbetat med samordning, koordinering och informationsspridning
inom omradet sallsynta diagnoser.

NFSD arbetar idag huvudsakligen med att sprida information for
att 6ka kunskapen inom omradet séllsynta diagnoser genom sin
webbplats nfsd.se och pa sociala media (Facebook, Twitter och
Linkedin).

Las mer om NFSD:s verksamhet pa: nfsd.se
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Ushers syndromtyn l,
vuxenvistelse

En sammanfattning av dokumentation nr 588

Ushers syndrom &r en grupp arftliga sjukdomar som ger
horselnedséattning eller dévhet. | vissa fall balansproblem och
synnedséttning. Syndromet delas in i tre huvudgrupper, typ |
till 111, beroende pa symtom. Syndromet forekommer hos 800
personer i Sverige. 90 procent har Usher typ | eller II.
Vanligaste orsaken till Usher typ Il & en mutation/foréandring
i genen USCH2 som paverkar proteinet usherin.

Diagnos stalls efter undersékning av hérsel och syn och med
ett genetisk test.

Vid typ Il forekommer en mattlig horselnedséttning och
6gonsjukdomen RP, retinitis pigmentosa.

Atskilligt kan goras for att stodja och kompensera for
funktionsnedséattningarna.

Till exempel horhjalpmedel med kokleaimplantat och olika
synhjalpmedel.

Det &r viktigt med tidig upptéckt och insatser eftersom en
kombination av horsel- och synnedséattning kan, utan stdd och
behandling, leda till social isolering.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER

o
Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser A G R E N S KA
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