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Kongenitala muskeldystrofier

KONGENITALA MUSKELDYSTROFIER

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det har fallet kongenitala
muskeldystrofier. Under vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen
och eventuella syskon ny kunskap, moéjlighet att utbyta erfarenheter

och tréffa andra i liknande situation.

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

Faktainnehéllet fran foreldsningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Johanna Lagerfors, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig for allmanheten har varje
forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med sjukdomen eller syndromet beréttar ett foraldrapar om sina
erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.
Sist i dokumentationen finns en lista med adresser och telefonnummer

till forelasarna.

Dokumentationerna publiceras dven p& Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner kostnadsfritt som PDF: www.agrenska.se
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Kongenitala muskeldystrofier
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ringen i Goteborg.
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Telefon 031-750 91 00
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Kongenitala muskeldystrofier

Medicinsk information om kongenitala muskeldystrofier

— En kongenital muskeldystrofi ir en érftlig sjukdom som leder
till att musklerna bryts ner. Symtomen debuterar tidigt och
medfor bland annat svaghet i musklerna, minskad
muskelspinning och inskrinkt rorlighet i lederna. Sjukdomen
finns i flera former och ir ovanlig.

Det séiger Eva Kimber som dr barnneurolog pa Region-
habiliteringen i Goteborg.

Det som skiljer kongenitala muskeldystrofier, CMD, frén andra
muskelsjukdomar &r att symtomen mirks redan under graviditeten
eller under barnets forsta levnadsér. Ordet kongenital betyder
medfodd och dystrofi betyder att musklerna bryts ner. Det f6ds
omkring tre barn per &r i Sverige med sjukdomen.

Symtom

Redan under graviditeten kan kongenital muskeldystrofi ge
symtom i form av minskade fosterrorelser. Efter att barnet {6tts
mirks en tydlig muskelsvaghet, samt 1&g muskelspénning.

— Vissa barn kan ocksa ha nagot mer dverrorliga leder 4n andra
barn, sdger Eva Kimber.

Andningsmuskulaturen &r ofta svag och barnet kan ha svart att suga
och svilja. Den motoriska utvecklingen dr ofta kraftigt forsenad.
Muskelsvagheten kan leda till sned rygg (skolios), och
felstillningar 1 lederna, sa kallade kontrakturer.

Det finns ett flertal olika slags kongenitala muskeldystrofier, med
undergrupper. En del former drabbar enbart musklerna, andra ger
ocksa symtom 1 hjirna, 6gon och hjérta.

— Inom gruppen CMD finns minst 16 olika tillstdnd med varierande
klinisk bild och olika genetiska orsaker, sdger Eva Kimber.

Att stilla diagnosen

For att kunna stélla diagnos krévs flera undersdkningar och
provtagningar. En forsta ledtrdd om att det ror sig om en
muskelsjukdom kan vara en forh6jd niva av kreatinkinas (CK) 1 ett
blodprov.

— Kreatinkinas lacker ut i blodet nér muskelfibrer bryts ner. Barn
med kongenitala muskeldystrofier har oftast forhdjt CK, men sé ser
det inte ut vid alla varianter av sjukdomen, séger Eva Kimber.
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Kongenitala muskeldystrofier

Diagnosen stills sdkrast genom en muskelbiopsi, en mikroskopisk
undersdkning av en liten bit av en muskel. Med den metoden kan
man se vilken muskelsjukdom det ror sig om. For att stélla en
definitiv diagnos anvinds DNA-baserad diagnostik (analys av
blodprov). Nir ett barn fatt diagnosen, eller ibland redan innan,
genomfors ocksd magnetkameraundersokning av hjérnan, liksom
kontroll av hjirta och 6gon.

Orsak

Kongenitala muskeldystrofier orsakas av mutationer, alltsa
fordndringar 1 gener som styr bildningen av proteiner som har
betydelse for musklernas funktion. Bristande funktion, eller total
avsaknad av olika muskelproteiner, leder till sjukdom. Forskningen
har beskrivit ett antal gener som orsakar kongenital muskeldystrofi.

Sjukdomarna delas in i fyra huvudgrupper efter vilken typ av
proteiner i muskelcellen som &r paverkade.

— Symtomen och dess svarighetsgrad varierar mellan de olika
diagnosgrupperna, men ocksa mellan individerna med samma
diagnos, sdger Eva Kimber.

Grupp 1

Hit hor muskeldystrofier som orsakas av mutationer i gener som
kodar for strukturella proteiner 1 muskelcellens holje, eller 1 andra
proteinkomplex utanfér muskelfibern.

Exempel: Merosinbrist, MDC1A, Ullrichs kongenitala
muskeldystrofi och Integrin alfa7-brist.

Grupp 2

Hit hor muskeldystrofier som beror pa mutationer i gener som
kodar for enzymer som kopplar kolhydrater till proteinet a-
dystroglykan i muskelcellens membran (alfa-dystroglykanopatier).
Exempel: Walker-Warburgs syndrom, Muscle Eye Brain disease
(MEB), Fukuyama (FCMD) och LGMD/MDCIC.

Grupp 3

De hidr muskeldystrofierna orsakas av defekter 1 proteiner 1
muskelcellens kirnmembran.

Exempel: LMNA-relaterad kongenital muskeldystrofi.
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Grupp 4

Den sista gruppen ror muskeldystrofier som orsakas av ett
forédndrat protein i det endoplasmatiska retiklet som finns i cellen.
Exempel: Kongenital muskeldystrofi med rigid spine.

De vanligaste kongenitala muskeldystrofierna dr merosinbrist,
MDCI1A, Ullrichs kongenitala muskeldystrofier och a-
dystroglykanopatier, som alltsé tillhr grupp 1 och 2.

Muscle Eye Brain disease

De barn som deltar vid just den hér familjevistelsen p& Agrenska
har MEB, som stér for Muscle Eye Brain disease. Det dr en
kongenital muskeldystrofi som medfor uttalad muskelsvaghet och
lag muskelspanning fran fodseln. Till 61jd av hjarnpaverkan
tillkommer spasticitet (0kad muskelspinning) och ataxi (ryckiga
rorelser). De flesta med sjukdomen har en allvarlig synpaverkan
och svirt att gd, eller saknar gdngférmdga helt. Det 4r ocksd vanligt
att avvikelserna i hjdrnan leder till epilepsi, samt svérigheter inom
omraden som kognition och kommunikation.

— Sjukdomen medfor generellt en fortskridande forsdmring, men
det finns stora individuella skillnader mellan personer med
diagnosen, sdger Eva Kimber.

Muscle Eye Brain disease beskrevs forst i Finland 1978. Da trodde
man att sjukdomen bara forekom dér, men senare tillkom ocksé
beskrivningar fran andra delar av virlden.

MEB irvs autosomalt recessivt, vilket betyder att bada fordldrarna
ar friska anlagsbérare. Vanligaste orsak dr mutationer i en gen pa
kromosom 1p34-p32 som kodar for proteinet POMGnT]1, ett sa
kallat glycosyltransferas. Mutationerna gor att proteinet inte
fungerar.

Det finns ocksa andra genmutationer som orsakar MEB. Hittills har
forskarna funnit fem gener som kan orsaka sjukdomen: POMGnT]1,
FKRP, ISPD, TMEMS och FKTN.

— Det finns ingen kind koppling mellan vilken typ av genmutation
en person har och hur svara symtomen blir for just honom eller
henne, sidger Eva Kimber.

Internationella behandlingsrekommendationer
Niér diagnosen stillts finns rekommendationer for den fortsatta
vérden. De har tagits fram av en kommitté med deltagare fran 29
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institutioner och sjukhus i USA, Kanada och Europa. Enligt
rekommendationerna ska personer med kongenital muskeldystrofi
g4 pa kontroller hos en specialist pad neuromuskulira sjukdomar,
helst hos ett multidisciplinért team, minst var 4:e till var 6:¢ manad.
Hjéartat, 6gonen och andningen ska ockséa foljas upp, liksom
eventuella dtsvarigheter och andra symtom. Vid vissa former,
exempelvis MEB, har inga hjartavvikelser rapporterats, men
hjartundersokning rekommenderas dnda vid diagnostisering.

— En stor del av behandlingen handlar om att forutse och forebygga
kommande problem. Det giller bade det psykosociala stodet men
ocksé exempelvis forebyggandet av ledkontrakturer. Det dr mycket
lattare att forebygga kontrakturer 4n att behandla dem nér det redan
gétt langt, sidger Eva Kimber.

Den neuromuskulidra specialisten kan vara samordnare och
radgivare till andra specialister som traffar barnet, och till det
lokala habiliteringsteamet. Kontakt med ett tandvirdsteam med
specifik kunskap om diagnosen &r ocksa viktig.

(Lds mer om rekommendationerna for vdrden pa treat-nmd.eu
under Standards of Care, CMD).

Fragor till Eva Kimber

Kan man tydligt avgdra vilken av de olika varianterna av CMD
som barnet har?

—Ja, det kan man. Det &r lite av ett pussel, men genom att gora en
klinisk undersdkning av barnet, undersoka en muskelbiopsi och ta
reda pa vilken gen som &r paverkad gar det ofta att stélla en exakt
diagnos.

Gar det att trana upp styrkan i de forsvagade musklerna?

—Ja, till viss del. Men musklerna hos personer med CMD fungerar
inte riktigt som hos andra personer. Det &r viktigt och bra med tré&-
ning och rorelse, men tung traning &r inte bra vid nagon form av
muskelsjukdom eftersom muskeln riskerar att brytas ner istéllet for
att byggas upp. Darfor ar det viktigt att hitta ratt balans.

(Las mer om traning och fysioterapi vid kongenitala muskeldystro-
fier pa sida 23.)
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Hur marks det om barnet tréanat for hart?

— Da blir hen trétt, svag och far ont. Barn med CMD har helt enkelt
lattare att bli uttréttade an andra, och bor vara uppmarksamma pa
det fOr att inte riskera 6kad nedbrytning av musklerna.

Var dotter har en vildigt stor 6gonpdverkan. Innebdr det
automatiskt att ocksda hennes muskler dr allvarligt paverkade?

— Nej, det behdver inte hdnga samman. Alla de hiar symtomen ingar
1 diagnosbilden, men vissa symtom kan bli mer tydliga dn andra.

Varfor kan barnen ha svullna fotter?

— Den vanligaste orsaken ar att de inte ror sig lika mycket som
andra. Svullna fotter kan ocksa orsakas av hjartpaverkan, men det
ar mindre vanligt.

Mirabelle har kongenital muskeldystrofi

Mirabelle &r atta &r och kom till Agrenskas familjevistelse tillsam-
mans med sin mamma Anna, sin pappa Harry och lillasyster Iris
som snart fyller tva.

Nér Mirabelle 14g 1 magen mérkte Anna och Harry inte att ndgot
var annorlunda. Inte heller vid foérlossningen.

— Hon var ganska liten, men eftersom hon foddes tre veckor for
tidigt trodde vi att det berodde pé det, sdger Anna.

Ungefir tre manader senare markte hon och Harry att Mirabelle
inte riktigt faste blicken sd som man kan vénta sig av en
tremanaders-bebis. Istéllet slog hon med blicken.

— Det kallas nystagmus, vilket vi vet idag. Men d4 visste vi
ingenting, sdger Anna.

Nystagmus kan ha manga orsaker, bland annat flera akuta tillstdnd
sasom hjarntumorer. Darfor fick Mirabelle inom kort genomgé en
lang rad undersdkningar.

— Under en period trodde vi att nystagmusen berodde pé blindhet,
och 1 var virld, just da, sdg vi det som ett virstascenario, sdger
Anna.

Men snart skulle de f& mer konkreta besked. Nar Mirabelle var
omkring ett halvar genomgick hon en magnetkameraundersokning,
och da uppticktes avvikelser i hjdrnan. Det stod klart att dgon-
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problemen var del av en allvarligare sjukdom. Det kom som en
chock och Anna och Harry blev sjukskrivna en tid.

— Vi fick triffa en psykolog tvd ginger, men vi satt mest av den
tiden. Allt bara snurrade. Jag har tdnkt manga génger att en sddan
situation borde foljas upp langt senare, nér foréldrar till sjuka barn
hunnit landa lite. Det 4r da vi kanske orkar ta tag i alla kidnslor som
kommer, sdger Anna.

Det forsta aret trodde ldkarna att avvikelserna berodde pa en
nymutation, och visste inte specifikt vad det rorde sig om. Men
senare undersokningar och muskelbiopsi visade att Mirabelle har
kongenital muskeldystrofi, och mer specifikt Muscle Eye Brain
disease, MEB. Blodprov bekréftade att Anna och Harry bada ar
friska bérare av det fordndrade anlaget.

— Med tiden har jag forstétt att det &r véldigt bra att ha en diagnos,
ett namn pa det som &r annorlunda. Det har gjort att vi kan kénna
en samhorighet med andra och ocksé att vi genom Facebook
kommit 1 kontakt med nagra familjer som befinner sig i samma
situation som vi. Det har varit till stor hjélp!

Genetik vid kongenital muskeldystrofi

— Idag finns teknik som mojliggor analys av alla gener pa en
ging. Det 6kar mojligheterna att hitta de gener som kan vara
paverkade vid kongenital muskeldystrofi, och pa sa sitt avgora
vilken variant av sjukdomen en person har. Riitt diagnos
underlittar den fortsatta varden.

Det siger Christopher Lindberg som ir docent och dverlikare
pa Klinisk Genetik och Neuromuskuliirt Centrum vid
Sahlgrenska universitetssjukhuset i Goteborg.

Varje méanniska har fatt hilften av arvsmassan fran sin mamma och
hélften frén sin pappa. Arvsanlagen, generna, finns i cellkdrnan i
kroppens alla celler i form av DNA-spiraler som formar 46
kromosomer (23 kromosompar). Generna ar drygt 20 000 till
antalet och finns alltsd i tva kopior.

Alla ménniskor bér pé fordndringar 1 sin arvsmassa, men bara en
liten andel av dem ger upphov till symtom. Foéréndringar som ger
upphov till sjukdom brukar kallas mutationer.
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Eftersom ordningen av genernas byggstenar, de sé kallade
nukleotiderna, utgoér mallar for olika proteiner kommer mutationer
som dndrar pa denna ordning att medfora olika konsekvenser nér
proteinerna bildas.

Ungefidr en procent av nukleotidsekvenserna i vart DNA kodar for
proteiner. De delarna kallas exon. De delar av DNA:t som inte
kodar for proteiner kallas intron.

Arftlighet

Kongenitala muskeldystrofier drvs néstan alltid autosomalt
recessivt. Det innebdr att bada fordldrarna ar friska bérare av en
muterad gen, ett fordndrat arvsanlag. Vid varje graviditet med
samma fordldrar finns 25 procents risk att barnet far den muterade
genen i dubbel uppsittning, en fran varje fordlder. Barnet far da
sjukdomen.

I 50 procent av fallen fir barnen den muterade genen 1 enkel
uppséttning, fran en av fordldrarna, och blir liksom fordldern frisk
bdrare av den muterade genen. I 25 procent av fallen far barnen inte
sjukdomen och blir inte heller bérare av den muterade genen.

Om en person med en autosomalt recessiv sjukdom, som alltsa har
tvd muterade gener, fir barn med en person som inte dr bérare av
den muterade genen drver samtliga barn den muterade genen, men
far inte sjukdomen.

Om en person med en autosomalt recessiv sjukdom fér barn med en
frisk barare av den muterade genen 1 enkel uppsittning dr det 50
procents sannolikhet att barnet far sjukdomen. I 50 procent av
fallen blir barnet frisk barare av den muterade genen.

Ett autosomalt recessivt nedarvningsmonster géller bland annat for
Muscle Eye Brain disease, MEB, och for de flesta andra former av
kongenital muskeldystrofi.

Det finns ocksé varianter av kongenitala muskeldystrofier som drvs
autosomalt dominant. Det innebér att om den ena fordldern har
sjukdomen, 1 detta fall en normal gen och en muterad gen, blir
risken fOr barnen att drva sjukdomen 50 procent. De barn som inte
fatt den muterade genen fér inte sjukdomen och riskerar inte heller
att fora den vidare.

LMNA -relaterad kongenital muskeldystrofi 4r exempel pd en
variant av kongenital muskeldystrofi som ofta orsakas av en

Dokumentation nr 528 © Agrenska

2017



Kongenitala muskeldystrofier

nymutation. De fordndrade arvsanlagen upptriader da for forsta
gangen hos personen med sjukdomen, och &r inte nedérvda.
Foréldrarna till ett barn med nymutation har dérfor i princip ingen
okad risk att fa ett nytt barn med sjukdomen. Den uppkomna
forandringen hos barnet blir dock éarftlig, och kan foras vidare till
nista generation genom ett autosomalt dominant monster.

Genanalys

Nér man pa kliniska grunder stdllt diagnosen kongenital
muskeldystrofi kan man gora en genetisk utredning for att faststdlla
den exakta typen av sjukdomen. Utredningen kan vara riktad mot
en enda gen, till exempel nir man vet att det &r just en specifik typ
av kongenitala muskeldystrofierna som &r aktuell. Om det ar
osidkert vilken typ det kan handla om, kan en bred genetisk
utredning med analys av minga gener samtidigt vara det snabbaste
och billigaste séttet att komma till diagnos. D4 analyseras alla
gener 1 individens arvsmassa och man kan da ofta finna det exakta
genetiska felet, mutationen. Denna metod kallas
helexomsekvensering.

Om det ddremot finns en kéind mutation i familjen, gors en riktad
analys som syftar till att faststidlla om en individ har just den
sjukdomsorsakande mutationen. Detta gors genom en sa kallad
sekvensanalys.

Varfor gors en genanalys?

Det kan finnas flera skil att ta reda pd exakt vilken gen som &r or-
sak till sjukdomen. Ett skél ar att det 6kar kunskapen om hur sjuk-
domen yttrar sig och hur prognosen kan se ut.

— Ofta har det forekommit stor frustration innan ett barn far en
diagnos som forklarar symtomen. En del av alla fragor familjen
haft kan fa svar 1 och med att diagnosen stélls, sdger Christopher
Lindberg.

Nar man kénner till prognosen blir det ocksé léttare att utforma ett
relevant uppfoljningsprogram, och ménga upplever det som positivt
att tillhora en patientgrupp diar man kan fa rdd och stod av andra 1
samma situation. Att kénna till den genetiska bakgrunden till
sjukdomen blir ocksa viktigt for att familjen ska kunna f& genetisk
vigledning.

— Genetisk vigledning handlar bland annat om att avgora vem eller
vilka i sldkten som kan vara anlagsbdrare av den sjukdomsbérande
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genen. Dessa personer kan sedan fa information om risken att fa
barn med denna sjukdom, samt information om hur man kan bli
forélder till barn som inte far sjukdomen. Detta kan géras med
fosterdiagnostik eller preimplantatorisk genetisk diagnostik, PGD.

Fosterdiagnostik innebir att ett blivande fordldrapar kan fa reda pa
om fostret bér pa den fordndrade genen eller inte. Detta sker genom
ett moderkaksprov i vecka 11 eller 12, eller ett fostervattenprov 1
vecka 12-16, och forutsitter att den genetiska fordndringen ar kiand
(alltsa att man vet exakt vilken mutation det 4r som orsakar
sjukdomen i familjen, och i vilken gen den sitter).

Preimplantatorisk genetisk diagnostik, PGD, kraver ocksa att den
genetiska fordndringen dr kind. Metoden innebér att man gor en
IVEF, provrorsbefruktning, och sedan analyserar embryonas DNA
nér de befinner sig i attacellsstadiet. Dérefter aterinfors ett icke
anlagsbirande embryo till kvinnans livmoder.

— Fordelen dr att embryot som aterinfors till 99 procents sékerhet
inte bar pa den sjukdomsorsakande genen. Nackdelen &r att det dr
en tidskrdvande metod. Fran att en remiss skrivs tills att processen
kan sitta igang tar det ofta uppemot ett ar, siger Christopher
Lindberg.

Metoden genomfors idag pa tva sjukhus i Sverige: pa Karolinska 1
Stockholm och vid Sahlgrenska 1 Goteborg. Det ér ingen léttvindig
metod eftersom endast omkring en femtedel av insittningarna leder
till ett barn.

— Kvinnan maste vara under 40 ér eftersom fertiliteten darefter
minskar. Varje par far tre forsok med hormonstimulering, och kan
f4 hjélp att fA maximalt tvd gemensamma friska barn pa detta vis.

Fragor till Christopher Lindberg

Vilken typ av undersokning krévs for att se om en person ar an-
lagsbéarare?
— En sadan analys gors av ett vanligt blodprov.

Vilken metod &r bast vid fosterdiagnostik: moderkaksprov eller
fostervattenprov?
— Vid bade moderkaksprov och fostervattenprov far man genetiskt
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material fran fostret. Moderkaksprov kan goras nagot tidigare an
fostervattenprov, och &r darfor ibland att foredra.

Mirabelle borjar forskolan

Nar Mirabelle fatt sin diagnos fick familjen stod hos habiliteringen.
Till en borjan fungerade allt véldigt bra. En kurator hade en
samordnande funktion och familjen hade kontakt med ett varaktigt
team som hade 1dng erfarenhet av att jobba tillsammans.

— Nagra var vildigt erfarna, andra nyutbildade och kunde bidra
med nya influenser. S& langt var vi vildigt ndjda med det stod vi

fick, berittar Mirabelles mamma Anna.
Ogonproblemen hade ju funnits med fran bérjan och Mirabelle fick

glasdgon vid tre manaders alder. Nar hon var ett och ett halvt ar
borjade hon i en vanlig férskola med resursperson till gruppen.

— Pedagogerna valde néstan direkt att avsatta den personen speci-
fikt till Mirabelle. Hon foljde sedan Mirabelle upp till fem-sex-ars-
aldern.

De forsta aren i férskolan upplevde familjen lite som en skyddad
verkstad. Barnen i gruppen var ju i varierande aldrar sa Mirabelle,
som hade en forsenad utveckling, ’kom undan” med att upplevas
som lite yngre &n hon faktiskt var.

— Samtidigt var det en intensiv period med mycket moéten,
lakarbesok och undersokningar. Det var vildigt svart att sortera och
prioritera, att avgora vad vi skulle tacka nej till och vad som var
viktigt. Sddant hade varit bra att fa stod i.

Forandringar i musklerna

— En biopsi, ett muskelprov, ir en viktig del av undersokningen
for att siikerstilla om en person har en kongential
muskeldystrofi. De fordndrade strukturerna i muskeln syns
tydligt nir proverna analyseras i mikroskop.

Det séiger Anders Oldfors som iir professor pia avdelningen for
patologi vid Sahlgrenska universitetssjukhuset i Goteborg.
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En muskel bestar av buntar av muskelfibrer formade som langa,
tunna tradar. Varje sddan trad ar en enda cell, med tusentals
cellkérnor (till skillnad fran andra celler i kroppen som bara har en
cellkérna).

— Varje muskelfiber kan vara tio centimeter l&ng. Trddarna &r
tunnare én sytradar, bara fem hundradels millimeter tjocka, och
genom att interagera med varandra gor de att muskeln kan dra ihop
sig, sdger Anders Oldfors.

Det finns flera olika typer av érftliga muskelsjukdomar. Vid
muskeldystrofier saknas ofta nagot i cellmembranet som omger
varje cell, vilket gor att det blir skort och brister. Merosin ér ett av
proteinerna som dr associerat med kongenital muskeldystrofi.

— Det finns bra metoder for att identifiera vad det dr som fattas.
Genom att undersoka vilka proteiner som finns eller saknas 1
cellmembranet kan man ndrma sig en exakt diagnos.

Att diagnostisera muskelsjukdomar

For att kunna stélla diagnos pé en muskelsjukdom gor man ofta en
muskelbiopsi, det vill sdga tar en bit vivnad med ett Oppet snitt.
Provet fryses 1 flytande kvéve.

— Tack vare den snabba frysningen far vi en vilbevarad struktur
och behaller alla proteiners enzymaktivitet. Det gor att vi kan
undersoka muskelprovet pd ménga olika sétt, sager Anders Oldfors.
Muskelprovet skérs 1 tunna snitt och analyseras, bland annat 1 ett
elektronmikroskop. Vid en stark forstorning syns i detalj muskelns
konstruktion. Man kan bland annat farga snitten pd olika sétt for att
tydligare se hur muskeln dr sammansatt och vad som eventuellt ar
fordndrat.

— Hos personer med muskeldystrofier syns dels normala
muskelfibrer, med cellkdrnorna i kanten pa varje cell, men ocksa
doda muskelfibrer som gatt i sa kallad nekros. 1 de cellerna ligger
cellkdrnorna istéllet inne 1 muskelfibern. Den déda vévnaden l16ses
upp och transporteras bort av blodceller, sdger Anders Oldfors.

Processen foljs sedan av nybildning av nya muskelfibrer. Den hér
nedbrytningen och nybildningen av muskelceller pagér hos alla
manniskor efter hard traning eller belastning. Hos personer med
muskeldystrofier pagar den dock hela tiden. S smaningom medfor
det en fortvining av muskeln. Nér den doda vidvnaden ska tas om
hand av kroppen bildas substanser som ér till for att stimulera
sarldkning, vilket 1 sin tur gor att bindvav bildas. Med tiden
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kommer muskeln hos en person med en muskeldystrofi darfor till
stor del bestd av bindvév och fettvav.

— Dessa celler saknar formdgan att dra ihop muskeln. Det dr darfor
muskelfunktionen forsdmras, sdger Anders Oldfors.

Fragor till Anders Oldfors

Sker nedbrytningen av muskler i alla muskeltyper i kroppen hos
barn med CMD?

— I kroppen finns flera typer av muskler. Dels de vi kan styra vilje-
massigt, sasom exempelvis armar, ben och andningsmuskler. Sedan
finns det ocksa hjartmuskler och sa kallad glatt muskulatur som
bland annat finns i tarmarna och i k&rlvaggarna. Vid vissa muskel-
dystrofier ar det bara den viljemassiga muskulaturen som paverkas,
men vid andra varianter paverkas alla muskeltyperna. Svaret pa fra-
gan ar alltsa att typen av muskeldystrofi avgor vilka muskeltyper
som paverkas av sjukdomen.

Varfor skadas inte musklerna hos friska personer av nedbryt-
ningsprocessen som sker vid traning?

— En frisk person kan aldrig komma upp i sa stor traningsmangd att
det paverkar musklerna pa samma satt som hos personer med
muskeldystrofier. Dock vet man att valdigt hard och langvarig
traning ar skadlig for musklerna hos alla personer. Det ar darfor
elit-idrottsman pa langre sikt kan drabbas av skador i sina muskler.

Kan man kemiskt tillsatta det protein som saknas i muskeln?

— Det finns exempel pa sjukdomar dar man kan géra det, en sa
kallad enzyme replacement-behandling. Det géller till exempel en
grupp sjukdomar dér felet finns i lysosomerna i cellkarnan. Men i
manga andra fall, som vid CMD, gar det inte att anvanda den
metoden eftersom kroppen inte vet hur den ska transportera det till-
satta &mnet till ratt plats.

Lungsymtom vid kongenital muskeldystrofi

— Att folja upp barnens lungfunktion ir en viktig del av
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behandlingen vid kongenital muskeldystrofi. Da kan barnet fa
andningsstod i tid och slippa problem med lungorna.

Det séiger Karsten Kotz som ér overlikare vid Allergi-CF-
Lung-TB-centrum vid Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goteborg.

Personer med kongenitala muskeldystrofier har stor variation med
avseende pa andning och lungfunktion. En del har mycket stora
problem, andra bara mindre problem.

Lungrelaterade symtom som kan uppstd vid CMD ér bland annat
bristande kraft i andningsmusklerna. Det medfor ibland ett
fordndrat andningsmonster.

— Barnen kan fa stelare lungor och brdstkorg, nedsatt hostkraft,
aterkommande infektioner och ett forsamrat gasutbyte vilket leder
till att de lattare blir trotta, sdger Karsten Kotz.

Slem i luftvigarna kan stilla till det

Barn med kongenital muskeldystrofi &r inte mer infektionskénsliga
dn andra barn. Diaremot paverkar muskelsvagheten formagan att
mobilisera slem i luftvégarna sa att patienterna kan bli mer sjuka av
enkla infektioner.

— Min uppgift som lunglidkare dr bland annat att forebygga den
slembildning som luftvigsinfektioner ger, att folja upp
lungfunktionen och behandla eventuell andningssvikt, sdger
Karsten Kotz.

Det ar viktigt att behandla slembildningen som en del personer med
CMD besviras av. Slemmet i lungorna paverkar andningen och blir
en grogrund for bakterier, vilket kan leda till svullnad och
inflammationer.

— P4 sikt riskerar patienten att f4 slemproppar och sammanfallande
lungor, atelektaser. Darfor dr vart mal rena lungvagar med sa lite
bakterier som mojligt, siger Karsten Kotz.

Det finns minga metoder for att minska slembildningen och for att
lara barnet hosta upp slemmet. Vilken som passar bist beror pa
barnets dlder och muskelkraft. Barnet kan till exempel ligga och
gunga pa en stor medicinboll for att stimulera till oregelbunden
andning. Att l4ra sig “huffa”, en enklare metod att hosta upp slem,
ar en annan teknik. En PEP-mask dir barnet andas mot ett motstand
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kan ocksé vara effektiv.

— Studier visar att syrekoncentrationen i blodet hos muskelsvaga
barn 0kar efter anvindning av PEP-mask, sager Karsten Kotz.
CPAP- eller BiPAP-maskin, sa kallad "Rubens blasa” eller en
hostmaskin trdnar ockséd lungkapaciteten.

Det finns dven ldkemedel for att mobilisera slem som kan ges via
en inhalator. Deras uppgift kan vara att vidga luftroren eller gora
slemmet mer lattflytande for att det l4ttare ska komma upp.

For personer med kongenitala muskeldystrofier rekommenderas
ofta ett utvidgat vaccinationsprogram, exempelvis vaccination mot
den arliga influensan.

Uppfoljning av lungfunktionen

Andningsproblem borjar oftast med att personen andas for ytligt
nattetid, vilket kan mérkas som snarkningar. Sémnen kan bli orolig
och trots en hel natts sdmn vaknar personen trott.
Rekommendationen kan bli att ge patienten andningsstod 1 form av
andningsgymnastik eller ventilation via en mask. Det finns inga
studier om effekten av andningsstdd vid kongenital muskeldystrofi,
diaremot vid Duchennes muskeldystrofi. Den studien visade att man
med andningsstdd lyckades upprétthalla patientens forméga och
bromsa forsdmringen av lungorna. Antalet infektioner minskade
och véardtiden vid inldggning pé sjukhus kunde forkortas.

— Det talar for att man ska vara frikostig med att infora andnings-
stod relativt tidigt 1 sjukdomsforloppet, sdger Karsten Kotz.

Enligt nordiska vardprogram rekommenderas barn med CMD
bland annat érlig spirometri fran det att barnet kan genomfora en
sddan (vid ungefar sex ars alder, eller senast vid tio ars élder eller
ndr barnet inte ldngre gar sjalvstiandigt). Nattlig andnings-
registrering rekommenderas nir lungornas sa kallade vitalkapacitet,
VC, ar ungefar 50 procent. D4 ska barnet ocksa fa remiss till
specialist med erfarenhet av behandling av andningssvikt hos
personer med muskelsjukdom.

Fragor till Karsten Kotz
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Finns det bra hostmediciner att ta till om barnet har mycket slem-
hosta?

— Vi lungléakare tycker generellt illa om hostddmpande mediciner.
Hostan &r ju en viktig funktion for att gora sig av med slem, och
den ddmpas av hostmedicin. Daremot finns det bra slemlésande 1&-
kemedel, framfor allt att inhalera.

Kan barn med utvecklingsstorning, som kanske har svart att
lyssna till instruktioner, anvanda en hostmaskin eller andra
hjalpmedel som kréver samarbete?

— Ja, det brukar oftast ga fint efter lite traning. Det &r alltid vart ett
forsok.

Mirabelle borjar skolan

Nér Mirabelle fyllt sex ar borjade hon i en forskoleklass, och kom
for forsta gédngen till en skolmiljé. Kommunen sléppte
resurspersonen som Mirabelle haft som stdd 1 férskolan, och
familjen ansokte istédllet om personlig assistans. Det var mitt i en
turbulent tid. Habiliteringen som de tidigare varit sa ndjda med fick
plotsligt en stor omséttning av personal och kommunikationen blev
rorig.

Infor skolstarten genomgick Mirabelle en begavningsbeddmning.
Eftersom kommunen dir familjen bor inte har nagon sérskola for
barn i Mirabelles élder gér hon integrerad i en vanlig klass, men
laser enligt sarskolans ldroplan.

— Det kan nog vara toppen for barn som inte har lika uttalade
problem, men for oss blev detta starten pé en lang rad strider for att
Mirabelles dagar ens skulle fungera. Den fysiska skolmiljon var
inte kompatibel med hennes hjdlpmedel och behov, och var
personliga assistent kéinde att hon inte kunde gora ett bra jobb i den
miljon, séger Anna.

Under de tva forsta skolaren kimpade fordldrarna for att fa skolan
att anpassa lokalerna sd att det skulle fungera for Mirabelle. Nu har
hon bdrjat i andra klass, fatt en nystart med en ny assistent och de
flesta anpassningar borjar komma pa plats.

— Dérfor kinns det som att vi dr pa vig mot en lite lugnare period,
det dr skont, sdger Anna.
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I skolan forsoker familjen vara 6ppna med Mirabelles sjukdom och
vad den innebér. De har bett assistenten att ta en del av samlingen i
ansprék for att berétta for de andra barnen om henne. De har ocksa
lindat tva varv plastfolie runt ett par skyddsglasdgon, for att de
barnen i klassen ska kunna prova och fa en uppfattning av hur
vérlden ser ut for Mirabelle.

— Barnen har verkligen viljan att ta kontakt med henne. Det viktiga
blir att informera om att det kan ta langre tid for henne att reagera
an det gor for andra, sé att de orkar vinta in hennes reaktion.

Nyligen har kommunen beslutat att starta en sérskola dven for
yngre barn, s framéver kommer familjen kunna vilja om
Mirabelle ska ga dér istéllet for integrerad i1 vanlig klass.

— Det ir en stor friga for oss just nu. A ena sidan ir ju alla
anpassningar i den nuvarande skolan precis fardiga. Men nér vi
traffar andra fordldrar till barn med sérskilda behov, som gar i
sirskola, beskriver de det ofta som att de ’hittat hem’.

Redan idag gir Mirabelle pa studiebesok i en sirskola for dldre
barn en dag i veckan.

— Det tycker vi ér toppen. Pa sa sitt far hon leka med andra barn i
samma &lder 1 den vanliga skolan, men far ocksa lite extra stuns 1
det pedagogiska arbetet en dag i veckan.

Ogonproblem vid kongenital muskeldystrofi

— Vid négra av de kongenitala muskeldystrofierna kan barnen
fa 6gonproblem av varierande svarighetsgrad. Det dr dirfor
viktigt med fortlopande kontroller hos en 6gonliikare.

Det siger Anders Sjostrom som ir overliakare vid 6gon-
mottagningen pa Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i
Goteborg.

En persons synfunktion ir beroende dels av fungerande 6gon, dels
av fungerande synbanor (inatledande nerver frin 6ga till hjdrna)
och hjdrnans omrdden for bearbetning av synimpulser.
Fordndringar 1 gonen som ger synnedséttning kan kallas ocular
visual impairment, OVI. Fordndringar som paverkar synnerver
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och/eller hjdrnans synfunktioner kan kallas cerebral (eller cortikal)
visual impairment, CVI.

— For att forenkla kan man jdmfora med fotografering, dar OVI
motsvarar en skada pa ’kameran’ eller linsen, medan CVI
motsvarar en skada pa sjélva datorn, sdger Anders Sjostrom.

Hos personer med CMD kan paverkan pé 6gonen visa sig genom
alltifran avvikande 6gonrdrelser till svar niarsynthet, oversynthet,
gra starr (katarakt) eller gron starr (glaukom). Vid de svéraste
formerna av kongenital muskeldystrofi kan 6gonen vara onormalt
sma (mikroftalmi), och nidthinneavlossning kan férekomma. Detta
kan i sin tur ge en allvarlig synnedsittning, eller orsaka blindhet.

Ogat, nithinnan, synnerven, bakre synbanor och hjérnans
synfunktioner kan drabbas vid kongenital muskeldystrofi. Hur
symtomen ser ut varierar mellan de olika CMD-typerna, men ocksa
mellan individer.

— Det stiller krav pd omgivningen som behover forsta sig pa
barnets specifika synproblem. OVI ar 6gonsjukdomar som &r
lattare och tydligare for oss att forstd och behandla. Men nér vi
kommer till hjarnsynskadorna, CVI, blir symtomen otydliga och
svéarare for omgivningen att sitta sig in i. De kan ta lang tid att
beskriva och kartldgga, sdger Anders Sjostrom.

Till OVI hor bland annat brytningsfel, katarakt (gré starr), glaukom
(gron starr), retinitis pigmentosa (svart starr), amotio retinae
(ndthinneavlossning) och opicus-atrofi (synnervsskador).

CVI kan exempelvis vara skador eller fordndringar 1 de bakre
synbanorna eller kortex, som bland annat leder till
tolkningssvérigheter. En person med CVI kan ha svart med
ogonkontakt, bildforstielse och ansiktsigenkdnning. En del far
svért att orientera sig med hjélp av synen.

Utredning och behandling av synproblem vid CMD

Alla barn med missténkta neurologiska tillstind, exempelvis
muskeldystrofi, bor undersokas vid 6gonklinik.

— Alla fér inte 6gonproblem, men det ar viktigt att alla kontrolleras.
Barnet ska helst ha fatt en remiss till en 6gonlidkare redan innan
diagnosen stillts, sdger Anders Sjostrom.

Ogonen undersdks med avseende p4 storlek, brytkraft, nithinne-
funktion och 6gonens allmiinna utseende. Ogats forméga att skicka
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impulser till hjarnan undersoks ocksa. Resultaten far sedan vara
ledande for behandling, habilitering och uppfoljning. Kongenitala
muskeldystrofier dr fortskridande i olika grad och kontroller behovs
fortlopande. Behandling, habilitering och uppfoljning gors oftast
som ett samarbete mellan 6gonklinik, syncentral och habilitering.

Fragor till Anders Sjostrom

Gar det att forebygga niithinneavlossning?

— Till viss del, det gors exempelvis vid diabetes. Da laserbehandlar
man 6gat punktvis for att forhindra nathinneavlossning. Jag vet
dock inte om det gjorts pa barn med CMD.

Kan man sdtta tillbaka en niithinna som lossnat?

— Ibland kan man gora det, men ibland &r det mycket svért eftersom
skikten bakom nathinnan kan ha blivit uttunnade och darfor inte
haller for det.

Var dotter ser viildigt ddligt men vill géirna titta rakt in i solen,
gissningsvis for att det stimulerar synen och ger henne ett
synintryck. Ar detta skadligt for 6gonen?

— Ja, det dr inte sérskilt bra och kan leda till drrbildning langt bak 1
Ogat. D4 ar det béttre att ha pa sig solglasdgon for att skydda mot
de mest skadliga stralarna. Jag skulle rekommendera er att skaffa
en blinkande lampa inomhus istéllet som kan stimulera pé liknande
sdtt, men utan att skada 6gat.

Mirabelle kommunicerar med ord och tecken

Synsvérigheterna var det forsta tecknet pa att ndgot var annorlunda
med Mirabelle. Med tiden uppskattade 6gonlidkarna att hon hade
ungefdr 10 procents syn pa vardera dgat, nér hennes nérsynthet var
korrigerad med glasdgon sé att hon nadde sin maximala syn-
kapacitet. Forra aret tappade hon nédthinnan pa ena 6gat, vilket dr en
vanlig komplikation hos personer med CMD. Det fick foljden att
hon nu inte ser alls pd det dgat.

— Det var forsta gdngen som hon tydligt backade 1 utvecklingen pa
ndgon punkt. Annars har vi upplevt att hon stindigt gatt framét och
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lart sig nya saker, sdger Anna.

Anna berittar ocksa att hon tidigare undvikit att 1dsa for mycket om
Mirabelles diagnos, att det varit jobbigt att se de “tiotusen
exempel” pa symtom som skulle kunna komma med tiden.

— Nar ett av de dér exemplen, ndthinneavlossning, plotsligt blev
verklighet var det som att vi forstod att vi méste forbereda oss pa
att det kommer hénda saker med Mirabelle som kommer paverka
bade hennes och vart liv. Det kéndes lite som att vi kastades
tillbaka till tiden d& vi just hade fétt diagnosen.

Samtidigt har Mirabelle stor hjdlp av den syn hon har och familjen
har hittat 16sningar som forenklar vardagen. Manga
kommunikationshjidlpmedel bygger pa det visuella, men det gar att
hitta varianter som fungerar dven for en synskadad person. Vanligt
bildstdd ar till exempel for smétt och otydligt fér Mirabelle, men
om man gor bilderna i AS-storlek och med foton istéllet for
teckningar har hon god hjélp av dem nér hon kommunicerar.

Mirabelle har ett 50-tal ord som hon kan tala eller teckna. Hon
uttrycker till exempel vad hon vill gora eller om hon ar torstig.

— Vi anvinder bade regelritta stodtecken och en del tecken som vi
hittat pa sjélva, eller som Mirabelle sjilv borjat anvianda, sdger
Anna.

Mirabelle har ocksa olika talapparater och andra hjdlpmedel som
kopplas till horseln.

Kommunikation, fysioterapi och arbetsterapi

— Fysisk aktivitet och rorelse dr nyttigt for alla individer. Detta
giller ocksa for barn med den kongenitala muskeldystrofin
Muscle Eye Brain disease, som dock sinsemellan kan ha vildigt
olika forutsiittningar. En fysioterapeut kan ge rid och
traningsrekommendationer.

Det séiger specialistfysioterapeut Anna-Karin Kroksmark, som
foreliste tillsammans med specialistarbetsterapeut Johanna
Weichbrodt och logoped Agneta Rubensson som alla arbetar pa
Regionhabiliteringen i Vistra Gotaland.

Regionhabiliteringen vid Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus fungerar som ett komplement till de lokala
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habiliteringarna. Dér finns ett team med likare, fysioterapeut,
arbetsterapeut, habiliteringsassistent och dietist, som alla &r
specialiserade pa neuromuskuldra sjukdomar. Bland dessa
sjukdomar ingér kongenital muskeldystrofi. Vid behov erbjuds
ocksa kontakt med logoped, specialpedagog och psykolog.

— Vi dr ett expertteam inom Centrum for Séllsynta Diagnoser, och
dven om vart priméra upptagningsomrade dr Vistra
Gotalandsregionen kommer ungefar 40 procent av patienterna fran
ovriga delen av landet, sdger Johanna Weichbrodt.

Eftersom diagniserna &r sédllsynta samlar Regionhabiliteringen
erfarenheter och delar kunskapen bade till andra inom varden och
dven till familjer, exempelvis vid familjevistelser pa Agrenska.

Kommunikationssvarigheter vanliga hos barn med Muscle Eye
Brain disease

Kommunikation &r nagot som sker hela tiden, sa fort ndgon gor
eller sdger ndgot som nadgon annan reagerar pa. Det finns ménga
olika sitt att kommunicera, exempelvis genom gester, mimik, tal,
teckensprak, skrift och bilder.

— Alla manniskor kommunicerar. Oavsett om en person formedlar
sig pa ett medvetet eller omedvetet plan handlar det om
kommunikation med omgivningen, sdger logoped Agneta
Rubensson.

Det nyfodda barnet har medfodda forutsittningar for kontakt och
samspel. Ogonkontakt och synintryck styr till stora delar samspelet
och en svar synnedséttning hos barnet leder till brister 1
ogonkontakten, vilket forsvérar samspelet.

— Men det gar att skapa en bra delaktighet &ven om barnet inte ser.
Horseln och de taktila intrycken blir da extra viktiga.

Barnets initiativ eller svar sker 1 dessa fall utan att barnet soker
eller ger 6gonkontakt. Andra signaler, sdsom olika ljud, joller,
ansiktsuttryck, kroppsldgeséndringar, rorelser eller gester blir
viktigare. Till och med mycket smé reaktioner som fordndrad
andning kan vara en kommunikativ signal om omgivningen
observerar den och tolkar det som en sadan.

— Barnet behover fa svar pa sina initiativ till kommunikation vilket
gor det viktigt for omgivningen att titta och lyssna. Som vuxen
behdver man fundera Gver hur barnet gor, var det har sin
uppmaérksamhet, och ge barnet tid att svara och att ta egna initiativ
till kommunikation.

Den auditiva kanalen, alltsd horseln, ér jéitteviktig. Ett barn kan fa
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precis samma information via hdrseln som via synen, det géller
bara att omgivningen ser till att bygga upp informationen pa ett
tydligt sétt.

Kommunikationsutvecklingen hos barn sker i olika steg. En
trappstegsmodell med fem steg beskriver utvecklingen. En bra
beskrivning av detta &r Kommunikationstrappan, skapad av DART
som &r ett kommunikations- och dataresurscentrum 1 Goteborg.
Trappan borjar vid spontana handlingar — dér barnet reagerar pa
hindelser inifrdn kroppen, sdsom hunger och torst. Barnet &r
fokuserat pd "hir och nu”. Nésta steg dr medvetna handlingar da
barnet borjar utforska manniskor och foremal pa ett medvetet sétt,
exempelvis genom orsak och verkan. Detta utvecklar sig till
medveten kommunikation da barnet borjar kunna begéra, sdga nej
och medvetet styra andras uppmérksamhet. Nir barnet nér nésta
steg i kommunikationsutvecklingen, symbolkommunikation, borjar
enstaka ord eller tecken bli aktuella. Da finns en symbolforstéelse
hos barnet, att ett ord eller tecken betyder nagot speciellt. Vid det
sista steget, symbolkombination, kan barnet kommunicera med fler
an 50 symboler eller ord, borjar forsta och anvéinda sprakliga regler
och kan dessutom sétta samman dem till meningar.

Alternativ kompletterande kommunikation

AKK ér en forkortning av Alternativ och Kompletterande
Kommunikation och ar till for alla som har behov av ett alternativt
satt att uttrycka sig. AKK kan till exempel vara kroppskontakt,
tecken, symboler, bilder, datorprogram och ’talande hjdlpmedel” i
olika former. Allt fran inspelningsbara apparater till appar for
surfplattor och smarta telefoner.

— Flera av dessa system bygger pa visuell formaga, vilket gor dem
svara att anvidnda for barn med synsvarigheter. Det géar dock att
anpassa metoderna sd att de blir mer tillgingliga dven for dessa
barn. Teckensprak eller tecken som stdd, som 1 vanliga fall bygger
pa det visuella, &r ett bra exempel. Det gér att anpassa sd att det
passar bra dven for den som har en synnedsittning.

TaSSeLs - Tactile Signing for Sensory Learners

Den som &r pd en tidig kommunikativ niva och 1 behov av en
forstiarkt sensorisk kommunikation kan vara hjélpt av
kommunikationsmaterialet 7aSSeLs. Det beskrivs som “ett enkelt
sprak med stod av tecken 1 meningsfull kontext™ och innefattar
ungefdr 50 tecken som anvénds frekvent i vardagliga situationer.
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— Varje tecken har ett taktilt start- och slutlge som sitter pé barnets
egen kropp. Det skapar tydlighet och delaktighet, sdger Agneta
Rubensson.

Genom att anvdnda den hédr metoden kan man hjélpa barn som inte
ser sa bra att forsta vad som kommer att hdnda. Ofta gor det att
barnen borjar att sjdlva uttrycka sig mer 4n de gjort tidigare.

Metoden bygger pa att man alltid borjar med ett tecken for "hej, jag
ar hér!”. Det gors genom ett tryck i cirkelrorelser pa ena axeln,
samtidigt som man séger personens namn. Darefter stryker man
langs barnets armar for att sedan l4ta barnets hinder vila pa de egna
hénderna.

— Dérifran kan man gora ett tecken gemensamt, med sina egna
hénder under barnets. Tanken ar att hinderna har kontakt med
varandra hela tiden, vilket gor tecknandet tydligt for den som inte
ser. Samtidigt kan barnet ta bort sina hidnder nérhelst hen vill.

Det blir viktigt att skapa en vana och att vara konsekvent i
anvindningen. Nar kommunikationen alltid startar och slutar pa
samma vis 1ir sig barnet vad som giller, 4ven barn som befinner sig
pa en lagre utvecklingsniva. En del barn som vant sig vid detta
kommunikationssétt borjar vifta med sina hinder nér de vill visa att
de vill séga eller uttrycka négot.

Fysisk trining hos personer med Muscle Eye Brain disease
Fysisk aktivitet och rorelse dr nyttigt for alla individer. Detta giller
ocksé for barn med Muscle Eye Brain disease, 4ven om de
sinsemellan kan ha véldigt olika forutséttningar.

— Hos de svagare barnen kan vissa muskler belastas maximalt redan
vid vanlig lek och aktivitet. En fysioterapeut kan darfor behdva
hjélpa till att anpassa traningen efter varje barns funktionsformaga,
sdger fysioterapeut Anna-Karin Kroksmark.

Stretching for strama muskler

Korta och strama muskler 4r vanliga vid olika typer av kongenitala
muskeldystrofier. Som en del av sjukdomsprocessen kan fett och
bindvév lagras in 1 muskulaturen. Att sitta mycket stilla medfor
ocksé en okad risk for att {4 korta och strama muskler. Med tiden
kan det leda till kontrakturer som gor att det blir svart att striacka ut
lederna.
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Detta bor i mojligaste man undvikas eftersom det minskar barnens
rorlighet, kan ge smérta och leda till felstéllningar i skelettet.

— For att forhindra eller fordr6ja uppkomsten av kontrakturer ar det
bra att ta ut rorelser i sina ytterldgen, och att bade bdja och stracka i
lederna. Ju langre stund man stracker ut i ytterldget, desto battre
effekt har stretchingen, sdger Anna-Karin Kroksmark.

Om barnets handleder eller tummar dr strama behdver dessa leder
stretchas for att muskelstyrkan ska kunna anvédndas pé ett s
optimalt sédtt som majligt.

— Med en god rorlighet i handen kan barnet fa ett bra grepp och
kunna leka trots svaga muskler, sdger arbetsterapeut Johanna
Weichbrodt.

En bra stretchdvning for hinderna &r att stracka handleden med
raka fingrar. Om barnet har tummen mycket indt handen och har
svart att fa ut den till ett funktionellt grepp behdver dven den
rorelsen stretchas.

— Ibland 6kar stramheten trots dvningarna och dé kan det bli
aktuellt att sova med handortoser for att fa en langvarig stretching
av muskulaturen.

Stdtrdning ar bra for personer som inte star eller gér sjalvstandigt.
Forutom att stretcha hofter, knén och fotleder minskar det risken
for skoliosutveckling, paverkar lungfunktionen positivt och belastar
skelettet, vilket dr bra eftersom skelettkvalitén hos muskelsvaga
barn ofta dr paverkad.

Sittande och positionering

Om ett barn dr mycket muskelsvagt och inte ror sig sjdlv i liggande
position behover hen hjidlp med att byta position dven nattetid. P&
sa vis kan man undvika att barnet hela tiden ligger i samma
stdllning och riskerar 6kade problem med kontrakturer.

Barn som anvinder rullstol behdver dven foljas noga vad géller sin
sittstdllning. Vid en sittanalys tittar arbetsterapeut och fysioterapeut
bland annat pa huvud- och nackposition, ryggens och biackenets
stdllning och axlarnas och larens position.

— En ledfelstdllning pé ett stélle fortplantar sig ldtt och leder till
felstillningar pé fler stdllen om barnet sitter asymmetriskt, sdger
Johanna Weichbrodt.

Barnen kan ibland ha en ojimn sittbelastning pa grund av svag
balmuskulatur vilket leder till att de lutar sig pd ena eller andra
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armstodet. Detta medfor att skoliosrisken dkar men éven att barnet
hindras 1 sin aktivitet da de tvingas stotta sig pa ena eller andra
armen.

— Barnet kan da i allt mindre utstrackning utfor tvahands-
aktiviteter. En korsett och/eller balstod pa rullstolen kan hjdlpa
barnet att aterfa sin tvéhinthet. Balstoden ska vara tunna och vara
placerade ndra kroppen sa att de inte &r i vigen for armarnas
rorelse.

Ett bélte som sitter it ordentligt &r bra ur sikerhetssynpunkt, men
minst lika viktigt &r att det hjdlper barnet till en bra positionering i
rullstolen.

— Kontrollera sittstillningen ofta och sérskilt i barnets
tillviaxtperioder dé skoliosrisken okar, siger Johanna Weichbrodt.

Fragor till férelasarna fran Regionhabiliteringen

Var kan vi hitta material for kommunikationstraning?

— Kommunikationskarnevalen &r en massa som halls arligen i
Goteborg, det &r Sveriges storsta kommunikationsmassa. Hit kan
man komma som forélder eller habiliteringspersonal for att upp-
tacka nya kommunikationshjalpmedel och material till barn med
sarskilda behov. Det finns ocksa material att tillga via DART och
andra kommunikationscentrum i landet, sager Agneta Rubensson.

Var kan vi fa tag i information om TaSSeLs?
— Materialet gar att képa. Da far man bade en bok med bilder av de
olika tecknen, samt en dvd som visar hur man ska gora.

Kan man vara éverrorlig och stel pa samma gang?

—Ja, det kan vara sa att man ar mer stel i vissa av kroppens leder
och overrorlig i andra leder. Da ar det bra att ta hjalp av en fysiote-
rapeut som kan avgora vilka delar av kroppen som ska stretchas
och var det ska undvikas, sdger Anna-Karin Kroksmark.

Kan en korsett minska muskelstyrkan?

— Nej, balmuskulaturen ar inte inaktiv i en korsett. En bra och indi-
viduellt utformad korsett hjalper barnet att stapla kotorna i en gynn-
sam position. Korsetten ger dessutom oftast barnet storre mojlighet
att rora sina armar och hander och kan pa sa satt stimulera till 6kad
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aktivitet och traning. De korsetter som vi av erfarenhet tycker fun-
gerar bast ar harda, individuellt avgjutna korsetter. De sitter oftast
battre &n mjuka korsetter, som lattare hamnar fel och inte ger det
stdd barnet behdver, sager Johanna Weichbrodt.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

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

— Genom aktiviteterna vill Agrenska bidra till att stirka deras
delaktighet och sjilvkiinsla. Barnteamet fir noga med att
anpassa innehéllet si att forutsittningarna for varje barn att
utfora aktiviteterna under veckan blir sa bra som mdojligt,
sidger Anna Glenvik som arbetar i Agrenskas barnteam.

Barn som har kongenital muskeldystrofi har olika kombinationer av
symtom som forekommer i varierande svarighetsgrad. Det dr darfor
viktigt att alltid se varje individs behov. Med detta som
utgdngspunkt har veckans program for barnen och ungdomarna
utformats.

Personalen ldser in medicinsk information och dokumentation fran
tidigare familjevistelser, samt samtalar med foréldrarna. De tar
ocksa in information fran barnens skolor. Utifran informationen
skraddarsys sedan veckans aktiviteter.

Barn med CMD har inte bara olika symtom — symtomen varierar
ocksa over tiden. Det som kénns problematiskt en dag kan fungera
bra ndsta. Det dr darfor bra att forsoka analysera varfor en aktivitet
fungerar bra nir den gor det, for att kunna aterskapa de gynnsamma
omstandigheterna.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska ir att barnen
ska kénna sig delaktiga. Detta utgar ifrén ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hdlsa, som
ar WHO:s begreppsram for att beskriva hilsa och funktions-
nedsattning. Modellen tar hansyn till kroppsliga, personliga och
omgivande faktorer och deras dynamiska samspel. Samtliga &r lika
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viktiga for hur man kan paverka och genomfora olika aktiviteter
och hur delaktig en person kan kinna sig. Eftersom en
funktionsnedséittning ofta dr bestdende, blir de omgivande
faktorerna och att géra dem sa bra som mgjligt, mycket viktiga.

Att stirka barnens delaktighet, sjdlvkdnsla och sociala samspel ar
viktiga malsittningar under veckan p& Agrenska. Det gér man
genom att genomgaende ha en tydlig struktur i aktiviteter och
miljo. Mojligheterna till delaktighet 6kar om barnet vet vad som
ska hinda och vilka férvantningar han eller hon har pa sig.

— Vi dr noga med att vilja aktiviteter ddr alla kan delta pa sina egna
villkor. Som personal eller fordlder géller det att ge barnen stdd,
vara med i leken och vara deras verktyg for delaktighet. Men ockséa
att ha fingertoppskénsla nog att backa undan nér det 4r mojligt. Att
hitta den balansen ar svart men viktigt, siger Anna Glenvik.

Det som kan vara svart

Barnteamet pa Agrenska arbetar med att minska konsekvenserna av
barnens koncentrations- och inlarningssvarigheter. En lugn miljo,
fasta rutiner och tydlig struktur underlattar och ar del av det skrad-
darsydda pedagogiska programmet.

— Vi har bland annat ljudscheman som beréttar vad vi ska hitta pa
under dagen. DA vet barnen vad vi ska géra och i vilken ordning,
séger Anna Glenvik.

Barnen har en samling varje morgon och veckans dagar har alla fatt
en egen farg och en egen doft, som barnen far lukta pa i en doft-
flaska. Det underlattar uppfattningen av vilken dag det ar och hur
mycket som &r kvar av veckan.

Mandagen &r gron och doftar tallbarr.
Tisdagen &r bla och doftar lavendel.
Onsdagen ar vit och doftar pepparmynta.
Torsdagen &r brun och doftar kanel.
Fredagen ar gul och doftar citron.
Lordagen ar rosa och doftar korsbar.

Sondagen dr réd och doftar jordgubb.

Alla ménniskor har nytta av olika metoder for att komma ihag och
strukturera. De allra flesta vuxna har kalendrar och god kunskap
om vad som forvintas av dem pa jobbet varje dag.
Specialpedagogik for barn med sérskilda behov bygger pad samma
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principer om tydlighet och struktur.

P4 Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjélvstindiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt krdvande.
Individuellt anpassade arbetsuppgifter, scheman och tidshjdlpmedel
hjélper till att skapa tydlighet. Tanken 4r att alla aktiviteter ocksa
ska kénnas roliga for barnen sé att deras motivationsniva halls

uppe.

For att stimulera och stddja kommunikation, sprdk och tal ér
personalen pa Agrenska lyhdrd, ger barnen tid och invintar
bekriftelse. De anvénder tydliga ord, ljud, tecken och konkret
material som forstirker alla kroppens sinnen. Det kan till exempel
handla om talande bocker och andra inspelningsbara hjidlpmedel,
eller hjalpmedel att kdnna pa.

— Ett annat bra tips dr en reldbox som kan kopplas till elektriska
apparater. Det gor att barnet sjélv kan sitta pa eller av stereon,
bakmaskinen eller en lampa genom att trycka pé en stor knapp.

For att stirka sociala samspel och kamratrelationer introduceras
lekar dér barnen far uppleva att de lyckas och dér de far positiv
forstarkning.

Skolans stod — elevens rittigheter och skolans skyldigheter

I skollagen betonas barnens rétt till anpassat stod. Lagen garanterar
alla elevers ritt att utvecklas sa ldngt som mdjligt utifran sina egna
forutséttningar och rektorer dr skyldiga att utreda om en elev
behover sérskilt stod. Om sé ar fallet ska ett atgérdsprogram
upprittas. I det ska det tydligt framgd vilka mélen &r och hur de ska
uppnas.

— Det &r viktigt att vara sa noggrann som mojligt 1 beskrivningar av
mal och metoder. Bestdm gdrna en enda konkret sak och se till att
den fungerar. Det finns en risk att tjusiga formuleringar annars blir
for generella och att det da inte sker ndgon riktig forandring, sdger
Anna Glenvik.

Atgirder som kan bli aktuella ir exempelvis handledning och
fortbildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska
hjilpmedel, pedagogiskt stod eller en anpassning av elevgruppen.
Atgirderna — eller beslut om att inte gora ett atgérdsprogram — kan
overklagas. Det dr viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjdlv 6nskar.
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Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM (www.spsm.se) eller
kommunens resursteam kan hjdlpa till med radgivning. Skolmiljon
ska ge barnet stimulerande upplevelser och erfarenheter, dé kickas
den ”goda cirkeln” igang.

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

Liis mer om vilket material som anvénds pd Agrenskas webbplats:
www.agrenska.se

Ovriga linktips:
skolappar.nu
logopedeniskolan.blogspot.se
skoldatatek.se/verktyg/appar

Syskon till barn med funktionsnedsittning behover kunskap,
nagon som lyssnar pa dem och méjlighet att triffa andra i
samma situation. Det visar forskning p4 omradet och
erfarenheter frin Agrenskas syskonprojekt.

En syskonrelation liknar inte ndgon annan relation man har 1 livet.
Den ir ofta livets ldngsta och innehéller ndstan alltid bade positiva
och negativa inslag.

— Barn som far ett syskon med funktionsnedséttning kinner ofta
blandade kénslor infor situationen. De kan inte vilja bort den utan
madste hitta ett sétt att forhalla sig till den, sdger Astrid Emker som
arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsdttning visar foljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin
brors/systers diagnos och fordldrarna Gverskattar ofta hur
mycket de vet om den.

e Information &r inte detsamma som kunskap. Man vet inte
hur mycket syskonet forstatt och hur han eller hon tolkat
informationen om sjukdomen och vad den innebér.
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e Att forstd och skapa kunskap tar tid. Man kan behdva prata
om saken kontinuerligt eftersom situationen foréndras,
precis som barnets fragor och funderingar.

Syskon maste fa mdjlighet att stilla sina egna fragor angaende
systerns eller broderns funktionsnedséttning.

— Informationen gar ofta via fordldrarna, men var erfarenhet visar
att det ofta finns saker som syskonen inte vagar eller vill prata med
sina fordldrar om, sdger Astrid Emker.

Det &r vanligt att syskon bar pd fragor de aldrig vagat stdlla till
nagon. En del ér rddda att funktionsnedséttningen smittar, andra har
en kénsla av skuld och tror att de sjdlva kan ha orsakat skadan.

— En tvilling till en flicka med cp-skada trodde till exempel att hon
tagit allt syre frén sin syster under graviditeten. Det hade hon kdnt
skuld 6ver i manga ar. Och en pojke fradgade om hans hérda tag pé
innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer, sdger Astrid
Emker.

Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och
bekriftade. De maste kénna att de ocksa far egen tid med
fordldrarna. Den ska vara avsatt speciellt for dem och inte bara
besta av tid som “’&dnda blev over”. Detsamma géller for
fordldrarnas uppmarksamhet.

— Ett flicka beréttade att hon fatt hdgsta betyg pa ett prov i skolan.
Men samma dag hade hennes sjuke lillebror lért sig att lyfta en
mugg sjélv, och for att fira det stélldes det till med tirtkalas
hemma. Systern kom av sig och berittade aldrig ens for fordldrarna
om provet, for det foll platt i jimforelse. Aven om hon var glad for
sin brors skull kindes det orittvist, sdger Astrid Emker.

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

Efter nioarséldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron. De
borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet 1 nagon mén dr avvikande. Barnen noterar blickar och
reaktioner frdn omgivningen och borjar fundera pé hur de ska
forklara for andra.

— Da dr det bra att 1 familjen ha ett gemensamt forhallningssétt. Det
kan vara att sdga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra
att sdga 'min brorsas svaga muskler’ eller ’kramp’ istéllet for
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epilepsi.

Aldre syskon tar ofta pa sig ansvar for att fordldrarnas ska orka. De
funderar ocksé over arftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjdlva inte drabbades nér deras syster eller bror gjorde det. En del
kénner skuld over att vara friska.

Kunskap, kédnslor och bemistrande

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

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

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

Kdnslor hanteras genom ett oppet och tilldtande klimat, déir alla ska
kénna sig bekvima med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som
grupp, da blir det lattare att prata om personliga saker. Det ar
viktigt att inte avvisa jobbiga kdnslor utan att sitta ord pa dem.

— Om vi vuxna séger ’det ddr behover du inte tinka pd’ eller ’oroa
dig inte for det’ sdger vi omedvetet till barnen att vissa kénslor &r
forbjudna. Det blir inte bra. Det &r béttre att bekréifta barnets tankar
och prata om vad kénslorna stér for, sdger Astrid Emker.

Bemdstrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
utbyta erfarenheter med andra syskon och att sétta ord pd sddant
som kan kallas for "ddliga hemligheter”.

— Det kan handla om sorg dver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med pd samma sitt som ens kompisar leker med
sina syskon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om man inte
far prata om dem blir de ganska tunga att béra.

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

For att utveckla strategier att hantera svéra kénslor kan man
1dentifiera kédnslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna gora istéllet.

Astrid Emker beskriver ocksé positiva aspekter for syskon till barn
med funktionsnedséttningar. De lir sig tidigt att respektera olika
manniskor, att ta ansvar, kdnna empati och forstielse, samt att sétta
saker 1 perspektiv.

— Dessutom ndmner manga att det dr hérligt att f4 ga forbi kon pé
Liseberg. Sddana saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro!

Liis mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pd
www.syskonkompetens.se

Pa hemsidan finns bland annat samtalsverktyg och ldstips. Ddr
finns ocksd filmer som illustrerar olika situationer och
fragestdllningar. Bland annat filmen om Hugo, sex ar, som dr
storebror till Abbe, fyra ar. Abbe har en kromosomavvikelse och ett
allvarligt hjdrtfel, och i filmen pratar Hugo med sin pappa om hur
det kéinns att ha en bror som dr sjuk.
http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratmandl
ar-och-syskonkarlek/

Fler ldstips!
www.hso.se/Projektsida/Det-outsagda/

Mirabelle har en lillasyster

Mirabelle, som nu dr 4tta ér, har en lillasyster som snart ska fylla
tva. Hon heter Iris.

— Innan vi fick barn hade jag alltid tinkt att jag skulle ha tva barn.
Men efter Mirabelle lade vi det pé hyllan, vi kénde att vi redan var
precis pa troskeln till vad vi klarade av. Och genom att lata bli att
skaffa fler barn tinkte vi att ingen kunde anklaga oss for att inte ha
gjort “allt’ for att orka med Mirabelles behov, sdger Anna.

Men med tiden borjade de tinka i nya banor. Att det kanske vore
roligt for Mirabelle med ett syskon, att séllskap skulle gora henne
gott. — Vi insdg ocksa att det ldngre fram skulle vara roligt att
kunna fa barnbarn. Mirabelle kommer ju inte fa ndgra egna barn.
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Nar Anna blev gravid en andra gang gjordes ett moderkaksprov,
som visade att bebisen var en flicka som var frisk anlagsbérare,
precis som sina fordldrar.

— Darefter gick allt smidigt och det har varit toppen sedan hon kom.
Vi kénde att om vi nu har klarat av Mirabelle och hennes behov
klarar vi vl allt, och det var stirkande. Det var ocksa befriande att
fa den dér ’vanliga’ upplevelsen av bebistiden som alla andra
foréldrar har. Det har verkligen hjilpt oss att kunna relatera till
andra familjer. Tidigare satt jag bara av tiden nér andra foréldrar
pratade om fordldraskapet utifrén sitt perspektiv, inget stimde in pé
mitt liv, sdger Anna.

Hon tycker ocksa att Iris fort med sig en ny balans i1 familjen. Att
fler saker fatt bli viktiga forutom Mirabelles sjukdom. Men
sjalvklart kan det vara svart att fa tiden att racka till.

— Mirabelle har nyligen borjat pa ett korttidsboende tva dygn i
ménaden. Da forsoker vi fa tid bade till Iris, oss sjdlva och
varandra. Det &r jittebra.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sarskilda behov tidigt har
kontakt med tandvérden, girna med en
barntandvérdsspecialist. Om det finns svarigheter med tal,
sprak och édtande behdvs dven kontakt med logoped.

Det siiger overtandlikare Anna Odman och logoped Lisa
Bengtsson som arbetar pA Mun-H-Center i Hovis.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén.
Det ér ett nationellt kunskapscenter med syfte att samla,
dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard, munhélsa och
munmotorik hos barn med séllsynta diagnoser. Kunskapen sprids
for att bidra till ett béttre omhéndertagande och en hogre
livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras anhoriga.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
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funktionsnedsédttningar och sjukdomar. Efter godkénnande fran
fordldrarna gor en tandldkare och en logoped en 6versiktlig
undersdkning och beddmning av barnens munférhallanden.
Observationerna, tillsammans med information som fordldrarna
lamnat, stills samman i en databas.

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

Tand- och munviérd for barn med sérskilda behov

Det dr en stor fordel om den forebyggande tandvéirden ar sa bra att
en god munhilsa kan bevaras.

Att komma igdng med goda vanor tidigt dr viktigt. Alla bor
anvénda fluortandkrdm. Tandvarden rekommenderar fordldrar att
hjilpa sina barn med tandborstningen och borsta tva ganger om
dagen. For att underlétta tandborstningen ar det bra att sta bakom
barnet och anvinda den egna kroppen som stod.

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

Det finns ménga olika hjdlpmedel som kan underlitta munvarden.
Vid érliga unders6kningar pa tandklinik dr det viktigt att
tandlékaren fir kinnedom om barnets aktuella hélsa och
medicinering, da det kan péaverka salivens kvalitet och ge
muntorrhet med Okad risk for karies, hal i tinderna. Kontroll av
bettutveckling, kékleder, kikmuskler och gapforméga ér viktig att
utfora forutom sedvanlig kontroll av munhygien, tandkétt och
tander. Ett eller tva aterbesok mellan de ordinarie besdken
rekommenderas for polering och fluorbehandling av tanderna.
For barn som inte tycker om tandkrdmssmaker finns sérskilda
tandkrdmer utan smak. Det finns ocksa tandkrdmer som inte
skummar sa mycket.

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

Munhilsa vid kongenital muskeldystrofi
Féljande munrelaterade symtom kan — men behéver inte —
forekomma hos personer med kongenital muskeldystrofi:
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e Nedsatt muskeltonus/muskelstyrka.

e Tugg- sug- och sviljsvérigheter.

e Eventuell paverkan pa kikarnas tillvéxt.
e Bettavvikelser.

e Stelhet 1 kdkleder.

— Naér vi undersokt barn med CMD har vi sett att den férsvagade
muskulaturen kan paverka kékarna och leda till bettavvikelser,
oftast Oppet bett. Det finns ocksé en 6kad risk att utveckla stelhet 1
kéklederna, vilket kan leda till minskad gapférmaga. Men det ér
viktigt att komma ihag att detta inte drabbar alla med diagnosen,
siger Anna Odman.

Om minskad gapformaga uppstér finns tdnjningsévningar och
hjilpmedel att ta till for att trdna upp den igen.

Att tdnka pa for barn med kongenital muskeldystrofi:

e Ta kontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
behandlaren har kunskap om barnets sjukdom.

e Forbered gérna barnet pd tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandldkaren och stolen
hen ska sitta i. (Anvéndbara bilder finns pa www.bildstod.se,
och www.kom-hit.se)

e Barn med atsvarigheter behover ofta ett anpassat
omhéndertagande inom tandvérden.

e Det dr bra att ga pa tita besok, nagra ganger per ar.

Munmotorik vid kongenital muskeldystrofi

— Munmotoriken &r viktig for manga funktioner i munnen, som att
prata, dta och kontrollera saliven. Hos barn som har motoriska
svarigheter dr ofta &ven munmotoriken paverkad, sdger logoped
Lisa Bengtsson.

En del barn med CMD har édtsvérigheter. De kan bero pd muskel-
svaghet eller andra fysiska faktorer, men ocksé pé bristande aptit.
— Illamaende, trotthet, smarta, stress eller oro dr faktorer som kan
paverka aptiten, liksom viss medicinering. En del barn har svért att
kénna sjdlva nér de dr hungriga eller mitta, sdger Lisa Bengtsson.

En god tuggformdga underléttar matsméltningen, paverkar bettet
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och var formaga att kdnna mittnad och dta lagom mycket. Det
mojliggor ett sdkert dtande och kan motverka oral habits”,
munrelaterade ovanor. En del barn med CMD har inte ett sdkert
atande utan 16per risk att sétta i halsen eller svélja ner maten i

luftvdgarna. Det kan bli problematiskt for den som har en nedsatt
hostkratft.

En logoped kan utreda kommunikationsférmégan, sug-tugg- och
svéljformagan och den munmotoriska formégan hos barnet.

— Det dr viktigt att veta att alla barn har ritt till en ordentlig
utredning av dessa fardigheter. Man ska inte n6ja sig med
forklaringen att svarigheterna ’ingar i sjukdomen’, sdger Lisa
Bengtsson.

Salividckage

Orsaken till salivlickage, det som ofta kallas dregling, 4r néstan
aldrig att personen har for mycket saliv. Istéllet beror den ofta pa
nedsatt sviljformaga, nedsatt kinsel i munhélan eller
muskelsvaghet som gor att personen vinklar nacken framét
och/eller ofta har 6ppen mun.

For att minska salivlackage ser man 1 forsta hand dver sittstdllning
och huvudhallning, genomfor oralmotorisk traning och forsoker
modifiera beteendet. I andra hand kan man ta till medicinering eller
1 séllsynta fall kirurgi.

Som fordlder kan det vara tufft att vara den som ska formedla
kunskap mellan olika instanser. D4 kan man be habiliteringen att
samordna kontakten mellan tandlékare, logoped och/eller
oralmotoriskt team.

Lds mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i skriften ”Uppleva med munnen”. Den gar att
bestdlla via Mun-H-Centers hemsida:

www.mun-h-center.se

Stod fran Forsakringskassan
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Hos Forsakringskassan kan foraldrar till barn med funktions-
nedsattning fa olika typer av stod. Vardbidrag, tillfallig forald-
rapenning, kontaktdagar och assistansstod ar nagra exempel.

Forsakringskassans syfte ar att forenkla vardagen for personer med
funktionsnedséttning och deras anhdriga. Myndigheten har efter ge-
nomfdrda kundundersékningar andrat sitt arbetssétt i grunden for
att anpassa det till den enskildes behov sa att méten ska bli enklare,
tryggare och mer personliga. De som har storst behov av stdd ska
erbjudas en kontaktperson som ansvarar for att samordna alla kon-
takter med FoOrsékringskassan.

| en ansokan till Forsékringskassan ska ett utforligt medicinskt in-
tyg, utfardat av behandlande lakare, bifogas. Intyget ska sa tydligt
som mojligt beskriva barnets funktionsnedséattning. Handlaggaren
bokar in ett utredningssamtal med s6kanden, vilket kan genomfdras
pa Forsakringskassan, i hemmet eller via telefon. Handlaggaren
lagger sedan ett forslag till beslut, som till sist fattas av en sarskilt
utsedd beslutsfattare.

Vid avslag kan &rendet omprdvas vid Forsakringskassans omprov-
ningsenhet. Avslag dar kan dverklagas i Forvaltningsratten, daref-
ter i Kammarratten och i Hogsta Forvaltningsdomstolen. Varje in-
stans avgor dock om provningstillstand lamnas eller inte. Det inne-
bér att Forvaltningsratten kan bli den slutliga instansen.

Mer info och blanketter for ansokan finns pa www.forsakrings-
kassan.se

Vardbidrag

Vardbidrag ér till for dem som vardar ett sjukt barn eller ett barn
med funktionsnedséttning. Det kan betalas ut fran att barnet &r
nyfott till och med juni det &r hen fyller 19 ar. Dérefter kan hen
sjalv ans6ka om handikappersittning och aktivitetsersittning.

For att man ska kunna fa vardbidrag maste barnet behova sérskild
vérd och tillsyn under minst sex manader. Vérd- och tillsyns-
behovet innefattar exempelvis medicinering, hjilp med
kommunikationen, aktivering, trdningsprogram och tillsyn for att
avstyra farliga situationer.

Vérdbidragets niva styrs av barnets vardbehov, inte av vilken
diagnos barnet har. Nar annat samhéllsstod finns, exempelvis om
barnet bor hos stodfamilj eller dker pa korttidsverksamhet,
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paverkas nivan pa vardbidraget. Om barnet beviljas
assistansersittning omprovas bidraget.

Vardbidraget &r skattepliktigt och pensionsgrundande, men inte
sjukpenninggrundande. Det kan beviljas for olika tidsperioder, men
barn med bestaende funktionsnedséttning kan bli beviljade
vardbidrag pa “obegréinsad tid”. Forsdkringskassan foljer da upp
vardbehovet genom att gora efterkontroller. Som bidragstagare ar
du skyldig att anmila fordandrat vardbehov eller om du beviljats
annat samhaéllsstod.

Merkostnader

Utover vardbidraget — som &r en erséttning for den extra arbetsin-
sats funktionsnedsattningen medfor for foraldrarna — kan familjen i
vissa fall fa ersattning for merkostnader. Dessa innefattar exempel-
vis slitage av klader, extra kostnader for dkat tvattbehov, special-
kost, behandlingsresor eller -bestk och kostnader for kommunikat-
ionstréning eller motorisk traning. Merkostnaderna ar de extra
kostnader familjen har till foljd av barnets funktionsnedsattning,
alltsa inte den totala kostnaden for varje kategori.

Assistansersattning

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stod som ger personer med de
allra svaraste funktionsnedsattningarna rétt till personlig assistent
for att kunna leva ett mer sjalvstandigt liv.

Du ansdker om personlig assistans hos kommunen eller Forsak-
ringskassan. Kommunen har ansvaret da de grundlaggande beho-
ven uppgar till hogst 20 timmar per vecka, samt for att hjalpbeho-
vet tillgodoses. Staten (Forsakringskassan) kan bevilja
assistansersattning for personlig assistans nar de grundldggande be-
hoven dverstiger 20 timmar per vecka.

Tillfallig féraldrapenning

Tillfallig foréldrapenning &r en ersattning for inkomstbortfall nar en
foralder maste avsta fran arbete for exempelvis vard av sjukt barn,
behandlingsbesok eller kurs av sjukvardshuvudman.

Ersattningen kan betalas ut tills dess att barnet fyller 12 ar, och i
vissa fall upp till 16 ar. Det finns aven majlighet att fa tillfallig for-
aldrapenning for barn med en allvarlig diagnos och en pagaende
akutbehandling dar det foreligger hot mot barnets liv, tills dess att
barnet fyller 18 ar.

Dokumentation nr 528 © Agrenska

2017

41



Kongenitala muskeldystrofier

Samhallets ovriga stod

Socionom Cecilia Stocks arbetar pia Agrenska, bland annat
med planering av familjevistelser. Hon informerar om vilket
stod som finns att fa for personer med funktionsnedséttning,
utover det stod Forsikringskassan erbjuder.

Samhallets dvriga stod utgar bland annat ifran tva lagar; LSS (La-
gen om stdd och service till vissa funktionshindrade) och Social-
tjanstlagen, SoL.

LSS ger stod for insatser och sérskild service for personer...

1) ...med utvecklingsstdrning, autism eller autismliknande till-
stand.

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

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

Om man beddms inga i ndgon av dessa tre personkretsar kan man
beviljas insatser enligt LSS. Tio olika insatser som ingar i LSS. Har
ar nagra av dem:

Personlig assistans

For att fa en personlig assistent kriavs det att man har stora och
varaktiga funktionsnedséttningar. Assistenten ska hjélpa till med att
tillgodose grundldggande behov sdsom étande, pé- och avkladning,
kommunikation och personlig hygien. Behoven maste vara av
praktisk karaktédr — att behova hjélp med aktivering, paminnelser
och motivation dr inte tillrdckliga skél for att fa assistans.

Korttidsvistelse / stodfamilj

Korttidsvistelse 1 en stddfamilj eller pa ett korttidshem syftar bade
till att ge anhoriga avldsning och mer tid for syskonen, men ocksa
till att tillgodose barnets behov av miljdombyte och rekreation.
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Tanken &r att barnet ska f4 mojlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan i tidig élder.

Avlosarservice i hemmet

Den hér insatsen finns for att anhoriga ska fa mojlighet till
avlastning och till att utrétta drenden utanfér hemmet.
Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som
16sning vid akuta behov. Behovet bedoms individuellt.

Ledsagarservice

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

Kontaktperson

En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfor familjen, och ska
ses som ett icke-professionellt stod, en medménniska.
Kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet (till skillnad
mot exempelvis ledsagare) och behdver alltsa inte rapportera om
vad hen gjort till ndgon myndighet.

Hit kan man vinda sig for att fa hjalp med stodinsatser
e Habilitering / kurator.
e LSS-handldggare.
e Brukarstdodsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
e Anhdrigstddjare 1 kommunen.
¢ Brukarstddcenter.
e Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

Det héar galler i skolan

Enligt skollagen har barnen rétt till stod for att na skolans kun-
skapsmal. Det ar rektorns ansvar att se till att eleven far ett atgards-
program om det behovs.

Stodatgarderna till en skolelev med funktionsnedsdttning kan se
olika ut och exempelvis bestd av handledning och fortbildning av
personal. Eleven kan ocksé {4 en resursperson. I andra fall gors en
omorganisation s att eleven undervisas i en mindre grupp. Aven
anpassning av lokal eller 1aromedel kan réknas som stod.
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Anpassad studieging

Niér andra stodétgéirder inte ricker till dr anpassad studiegdang ett
alternativ for eleven. Vid en anpassad studiegang skapas ett schema
som avviker fran ovrigas timplan, amne och mal. Det dr rektorns
ansvar att eleven far en utbildning som sa langt som mojligt ar
likvardig Gvriga elevers utbildning.

Sarskolan

Sérskolan ér en egen skolform som finns till f6r personer med
utvecklingsstorning. Den ar obligatorisk pa nio ar, precis som
grundskolan, men har egna laroplaner som ger eleven mgjlighet till
ytterligare ett ldsar om kunskapsmalen inte uppnatts efter nio ar.
Sérskolan indelas 1 grundsérskola och traningsskola. Innan eleven
antas till sdrskolan gors en utredning for en pedagogisk,
psykologisk, medicinsk och social bedomning. Beslutet att anta
eleven fattas av den ansvariga politiska nimnden i kommunen.

Att ga i sirskola behdver inte innebéra att eleven gér 1 en annan
fysisk skola. Det finns sédrskoleklasser 1 grundskolan. Enskilda
individer kan ocksa gé integrerade i en grundskoleklass.

Betyg och behorighet

Idag gér betygsskalan fran A till F. En elev méste vara godkédnd
(alltsd minst ha betyg E) i 8-12 d&mnen {or att komma in pa en
vanlig gymnasieskola. Nér betyg sétts ska ldraren utgd frén all
information som finns om elevens kunskaper. Det innebér att en
elev kan fa godként 4ven om den inte gjort ett visst prov. Det finns
andra sitt att visa sin kunskap, till exempel genom ett muntligt prov
eller en praktisk 6vning.

Betyg i sdarskolan

Att ldsa pa sdrskola innebédr begriansningar nér det giller framtida
studier. Men sdrskoleelever kan &ndé {4 provning i ett eller flera
dmnen 1 den vanliga grundskolan och da fi grundbetyg i dessa.
Inom sdrvux och pé folkhdgskolor finns utbildningar for personer
som gétt i grundsérskola.

Tips infor moten med skolan

Som forélder till ett barn med funktionsnedsittning blir det ménga
moten med de parter som omger barnet. Det ar bra att ha en tydlig
dagordning och fora protokoll om vem som ska gora vad — och till
nér. Det 0kar chanserna att forslagen faktiskt genomfors. Det dr
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ocksa viktigt att boka in en ny tid for dterkoppling och uppfoljning
av atgéarderna.

Vart viinder vi oss?

Om familjen dr missndjd med nigot beslut som beror barnet 1
skolan vénder man sig i forsta hand till rektorn eller
forskolechefen. Nista instans dr ansvarig tjinsteman eller ndmnd 1
kommunen. Man kan &ven vénda sig till Skolverket for att fa med
information: www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjinst:

Tel: 08 - 527 332 00

upplysningstjansten@skolverket.se

For att 6verklaga beslut om t ex skolskjuts eller atgérdsprogram
vander man sig till Skolvdsendets 6verklagandendmnd:
www.overklagandenamnden.se

Hjalpmedel

Hjalpmedel skrivs ut for att forbattra eller uppratthalla funktion och
formaga. De kan ocksa skrivas ut for att kompensera for en nedsatt
eller forlorad funktion eller formaga att klara det dagliga livet. Det
géller dock inte produkter som &r vanliga i hemmet, som exempel-
vis datorer.

Hjélpmedel ér oftast landstingens ansvar och kriver hélso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Besluten kan inte dverklagas.
Hjalpmedel finns pd bland annat pa habiliteringen,
hjalpmedelscentralen, datatek, datakommunikationscenter, syn- och
horcentraler.

Boende och daglig verksamhet

Niér det kommer till boende kan kommunen hjélpa till med tva
former av gruppbostidder for personer med sirskilda behov. Det ena
ar en gruppbostad, dir de boende far hjdlp med det mesta, sdsom
stddning, matlagning och annat. Det andra alternativet kallas
servicebostad, och hir dr de boende mer sjélvstindiga, men har
tillgang till fast anstélld personal vid behov.

Daglig verksamhet faller ocksa inom ramen for kommunens
insatser, och ar tinkt att utveckla den enskildes mojligheter till
forvérvsarbete. Den ska paminna om en arbetsplats men anpassas
efter behov, forutséttningar och intressen. Den dagliga
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verksamheten ska erbjuda stimulans och utveckling, och en kénsla
av meningsfullhet och gemenskap.

Man ansoker om bade boende och daglig verksamhet hos
kommunens LSS-handliggare.

God man

Nir barnet fyller 18 ér kan det bli aktuellt att fa en god man. En
god man hjélper individen att bevaka juridiska, ekonomiska och
personliga intressen. Ansdkan gors av ndrmaste anhdrig och man
ansoker hos kommunens dverformyndarforvaltning. Personen som
far god man kallas huvudman. Det &r tingsritten som fattar beslut
om godmanskap.

Bostadsanpassning

De som pa grund av funktionsnedsattning eller sjukdom behdver
hjilp att anpassa sin bostad ska fa sddan hjalp om de har lakarintyg
samt intyg frén arbetsterapeut eller sjukgymnast. Ansdkan gors till
kommunen. Mer information om hur man gar till véiga finns pa
bostadscenter.se och boverket.se.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjélpmedel och rekreationsresor. Pa sjukhus eller pa habiliteringen
kan man fa hjilp av en kurator med att hitta passande fonder att
soka pengar ur. De finns ocksa i bibliotekets bocker Alla dessa
fonder och Stora fondboken. Lansstyrelsen har en gemensam
stiftelsebas: www.stiftelser.lst.se/StiftWeb/SSearch.aspx. Vissa
foretag hjdlper ocksa till att hitta rétt fonder for en mindre summa.

Tips pa bra webbadresser

agrenska.se — Agrenska

fk.se — Forsakringskassan

1177.se — Sjukvardsupplysningen
socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen
skolverket.se —Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
riksdagen.se — Riksdagen

regeringen.se — Regeringen

mfd.se —Myndigheten for delaktighet

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

tlv.se — Tandvards- och ldkemedelsformansverket
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mun-h-center.se — Mun-H-center
notisum.se — Lagar pa nétet
nfsd.se — Nationella funktionen sdllsynta diagnoser

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

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och ytterligare
diagnoser tillkommer varje ar. Texterna dversatts 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.

Las mer pa: www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

NFSD - Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omréadet séllsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inrittat Nationella
Funktionen Sillsynta Diagnoser, NFSD, som drivs av
Agrenska.
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NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012 arbetat i
enlighet med uppdraget. Uppdraget ir att:

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

...bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av hilso- och sjukvarden och till an-dra berorda
samhdéllsinstanser samt till patienter och anhoriga.

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

Agrenska, som driver NFSD, ir ett nationellt kompetenscenter med

helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med
funktionsnedséttning, deras familjer samt professionella som de

moter.

Lds mer om NFSD:s verksamhet pa www.nfsd.se
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Kongenitala
muskeldystrofier

En sammanfattning av dokumentation nr 528

En kongenital muskeldystrofi ar en arftlig sjukdom som leder till att musk-
lerna bryts ner. Symtomen debuterar tidigt och medfor bland annat svaghet
I musklerna, minskad muskelspanning och inskrankt rorlighet i lederna.
Sjukdomen &r ovanlig och finns i flera former, med varierande symtom
och svarighetsgrad.

Det fods uppskattningsvis tre barn per ar i Sverige med nagon form av
kongenital muskeldystrofi. Behandlingen syftar till att lindra symto-
men, minska konsekvenserna av funktionsnedsattningar som de med-
for, samt att skapa god livskvalitet.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER /&G RENSKA

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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