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Dystrofia myotonika

DYSTROFIA MYOTONIKA

Agrenska arrangerar varje ar drygt tjugo vistelser for familjer frén hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det hir fallet dystrofia
myotonika. Under vistelsen far fordldrar, barn med diagnosen och
syskon ny kunskap, mojlighet att utbyta erfarenheter och traffa andra i
liknande situation.

Fordldraprogrammet innehdller foreldsningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhéllet kan erbjuda. Barnens program &r anpassat fran
barnens forutsittningar, mdjligheter och behov. I programmet ingér
forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehillet fran foreldsningarna pa Agrenska ér grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktdr Pia Vingros, Agrenska. Innan
informationen blir tillgénglig for allménheten har varje foreldsare
faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva med
sjukdomen eller syndromet beréttar ett fordldrapar om sina
erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.
Dokumentationerna publiceras dven pi Agrenskas webbplats:
www.agrenska.se
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Medicinsk information om dystrofia myotonika

— Dystrofia myotonika ir en multisystemsjukdom, vilket innebéar
att den drabbar flera organ i kroppen. Det beror pa att den
genetiska fordndringen uttrycks i manga olika celler i kroppen.
Det siiger Anne-Berit Ekstrom som ér barnlikare pa
Regionhabiliteringen vid Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goteborg.

Dystrofia myotonika paverkar dels muskulaturen, dels andra organ
och funktioner sdsom hjirta, 6gon, mag- och tarmfunktion, andning
och kognition.

Sjukdomen forekommer i tva former: dystrofia myotonika typ 1 och
typ 2. Typ 2 drabbar inte barn och ungdomar.

Typ 1, dven kallad DM, &r den vanligaste drftliga neuromuskuldra
sjukdomen hos vuxna. Det finns ungefdr 1000 personer med den
formen i1 Sverige, medan DM2 &r mindre vanlig.

Historik

Forskare tror att den egyptiske faraon Eknaton, som levde 1300 ar fore
Kristus, hade dystrofia myotonika. En annan kind historisk person
som sdgs ha haft sjukdomen &r konstniren Claude Monet (1840-
1926).

Sjukdomen beskrevs forsta gdngen 1909 av Steinert och Batten, och
forst ett halvt sekel senare hittades formen dér symtomen mérks av
redan fran fodseln.

Sjukdomen debuterar vid olika aldrar

For varje generation som drabbas dkar storleken pd den genetiska
forandringen. Det leder till att sjukdomen debuterar tidigare och
tidigare for varje generation.

— En studie som jag var med och genomforde 1 Vistra Gotaland,
visade att ett vanligt scenario dr att fordldern far sin diagnos forst efter
att barnets diagnos stéllts. S& var fallet i 44 av de 57 familjer som
ingick 1 studien, sdger Anne-Berit Ekstrom.

Om barnet drver sjukdomen fran sin mamma blir sjukdomsbilden
oftast svarare dn om den &rvs fran pappan.
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Vid den sa kallade kongenitala formen av DM1 upptriader symtom
redan under fosterstadiet, eller vid fédseln. Den kallas darfor ofta ’den
medfodda formen”, 4ven om alla former av sjukdomen dr medfédda.
Symtom under fosterstadiet kan vara for mycket fostervatten och/eller
minskade fosterrorelser.

Efter fodseln har barnet ofta uttalad hypotonus (muskelsvaghet)
andningsbesvér och svért att suga, svag ansiktsmuskulatur och
felstdllningar i lederna, exempelvis klumpfot.

— Den kongenitala formen delas in i en lindrig och en svér variant.
Den svéra formen innebdér ett livshotande tillstdnd vid fodseln
eftersom barnet inte kan andas pa egen hand. Forr kunde detta
resultera 1 att barnet dog, men idag dverlever d&ven barn med den hir
typen, sdger Anne-Berit Ekstrom.

Ansiktsvagheten medfor att barnen ofta har triangelformad mun som
gor att de har svart att sluta ldpparna. Risken for vissa former av
hjértfel ar ocksé forhojd hos barn med den hér formen av sjukdomen.

Hos barn med barndomsformen av dystrofia myotonika debuterar
symtomen mellan ett och tio ars alder. Graviditeten och
nyfoddhetsperioden dr normal. Under smabarnsaren kan symtom
komma smygande, exempelvis 1 form av tal- och inldrningssvarigheter
samt buksmaértor. Barnen kan ocksa ha en viss muskelsvaghet, men
muskelsymtomen dr ofta diskreta.

— Den hir formen av dystrofia myotonika dr sannolikt
underdiagnostiserad eftersom de diffusa symtomen kan gora den svar
att uppticka, sdger Anne-Berit Ekstrom.

Den klassiska vuxenformen debuterar i1 tonaren eller 1 tidiga vuxenér.
Muskelsvaghet och myotoni (langsam avslappning efter en
muskelsammandragning) &r oftast de tidigaste tecknen. Senare foljer
en kronisk trotthetskansla, tilltagande muskelsvaghet, katarakt (gra
starr) och hjértpaverkan.

— Det finns de vars sjukdom debuterar ndr de dr mellan 10 och 18 &r.
Dirfor dvervéger vi att infora en juvenil form som saledes 4r en
ungdomsform. Det kan vara bra att uppmérksamma dem, eftersom de
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har ett allvarligare forlopp &n de som har den klassiska vuxenformen,
sdger Anne- Berit Ekstrom.

Den lindrigare vuxenformen debuterar forst i 6vre medelaldern med
gra starr som debutsymtom. Med tiden tillkommer en viss
muskelsvaghet och myotoni.

Kliniska fynd vid dystrofia myotonika typ 1

Andra symtom dr muskelsvaghet, kontrakturer (ledfelstdllningar) och
dagtrotthet, liksom problem med synen och mag- och tarmfunktionen.
Men variationen &r stor och en del med DM1, framforallt de med
barndomsformen, kan ha normal muskelstyrka.

Efter hand som sjukdomen fortskrider kan den motoriska funktionen,
muskelsvagheten och ledkontrakturerna tillta.

— Ett forsta tecken pé detta kan vara att munmotoriken paverkas, vilket
kan medfora att talet blir mer otydligt, sdger Anne-Berit Ekstrom.
Personer med dystrofia myotonika typ 1 har en varierande grad av
utvecklingsstorning och dkad forekomst av neuropsykiatriska
svérigheter.

— Ofta &r det detta som komplicerar vardagen snarare dn de motoriska
svérigheterna, sdger Anne-Berit Ekstrom.

Muskelstyrka

De flesta barn med dystrofia myotonika har en nedsatt muskelstyrka.
Framforallt finns en svaghet i fotternas dorsalreflex, det vill sdga
formagan att lyfta fotterna, vilket paverkar gangférmagan.
Kontrakturer, det vill séga ledfelstéllningar, 6kar nédr barnen blir dldre
och kan gora att fotterna blir stramare.

Den motoriska formégan att anvénda sina muskler i vardagen ar ocksé
paverkad. Den paverkas av muskelstyrkan men ocksa av att det finns
svarigheter att koordinera rorelser. De flesta har inga problem med att
g4, std och gi 1 trappor, men har svarare att hoppa, sta pa hilarna och
lyfta pa huvudet.

Myotoni, muskelstelhet, utvecklas senare. Den mérks forst 1 hdnderna,
sedan 1 fotterna och tungan.

Hos personer med dystrofia myotonika tilltar muskelsvagheten 1
vuxen dlder vilket leder till ett omfattande hjdlpbehov.
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— Det dr viktigt att optimera andningsfunktionen, bland annat genom
att forhindra aspiration, det vill sdga att maten hamnar i luftvéigarna,
sdger Anne-Berit Ekstrom.

Mag- och tarmproblem

Mag- och tarmproblem ar vanliga. Manga med DM1 har problem med
gaser, diarré och forstoppning vilket kan ge svéra buksmaértor. Hos
vuxna finns flera fall av tarmvred beskrivna.

— Vid dessa svérigheter kan bade medicinering och kontakt med dietist
vara nodvéndigt. Matens konsistens kan behdva anpassas for att
undvika felsvéljning. Nagra har svart att fa i sig tillrickligt med néring
och kan behdva sond, detta giller framforallt i nyfoddhetsperioden,
sdger Anne-Berit Ekstrom.

Urinvigarna kan ocksa vara paverkade och resultera 1 svarigheter att
halla tatt. Problemen kan ytterligare forsimras om det samtidigt
forekommer forstoppning.

Ogonproblem

Ogonproblemen vid dystrofia myotonika forindras éver tid. Gra starr
(katarakt) dr vanligt hos vuxna och behandlas med operation.
Synnedsittning hos personer med den medfédda formen eller
barndomsformen av dystrofia myotonika kan bero pa en kombination
av avvikelser bade i det centrala nervsystemet och fokala fordndringar
1 Ogat.

En svensk studie av barn med DM 1, som genomfordes 2010 av bland
andra Anne-Berit Ekstrom, visade att tre av fyra hade behov av
glasdgon varav ménga hade en uttalad dversynthet. 30-60 procent av
barnen hade 6gonmotoriska problem.

— Alla barn och ungdomar bor dérfor undersokas tidigt och sedan
foljas upp regelbundet av 6gonlédkare eller optiker, siger Anne-Berit
Ekstrom.

For att forhindra uppkomsten av synskada bor korrigering av
paverkningsbara tillstdnd, sdsom ldngsynthet och astigmatism, startas
upp tidigt hos barn med DM1. Det kan minska graden av paverkan pa
synen.

Oronproblem
Vid nyss ndmnde studie sags 6kad forekomst av 6roninflammationer.
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Manga barn med DM1 behover sétta in ror for att leda bort vétska i
mellandrat, eftersom det utan behandling kan leda till
horselnedsittning. Det dr dock séllan de far bestdende horselskador.

Forandringar i centrala nervsystemet

Det finns vitskefyllda halrum i hjdrnan. Vid rontgenundersokningar
av hjdrnan har man sett att dessa kan vara forstorade hos personer med
den kongenitala formen av dystrofia myotonika.

— Vid magnetkameraundersokning av hjérnan hos individer med
framforallt den medfédda formen av DM1 ser man ocksé ofta en
paverkan pé hjdrnans vita substans (myelin), som &r hjdrnans
ledningssystem, sdger Anne-Berit Ekstrom.

Hjérnbalken och hjdrnstammen vara forminskad och det kan dven
forekomma fordandringar 1 lillhjarnan.

Kognition

En svensk studie av 55 barn som antingen hade den kongenitala
formen eller barndomsformen av dystrofia myotonika, visade att 86
procent av barnen hade nagon form av intellektuell
funktionsnedsdttning. Den var oftast mattlig till grav.

— Adaptionsnivan, det vill sdga hur vil man anvander sina fardigheter
1 vardagen, var generellt 1dg. Detta géllde dven for barn med normal
begavning, sdger Anne-Berit Ekstrom.

I studien sdg man ocksa att barnen presterade bittre pa de verbala dn
pa de mer praktiska delarna av begavningstesterna.

— Detta gor att barnen ibland har littare for att prata om en uppgift, till
exempel i skolan, &n for att faktiskt utfora den. Det dr bra om personer
runt barnet kinner till detta, sdger Anne-Berit Ekstrom.

Ett vilkdnt symtom hos personer med dystrofia myotonika &r ocksa en
uttalad dagtrotthet.

— Den kan bero pa manga olika saker. Men det ér inte bara en
muskulér trotthet utan kan karakteriseras av nagot som vi kallar
fatigue. Det dr en trotthetskénsla som man kan likna vid hur man
kénner sig efter en influensa, att man &r tomd pa sina krafter, sager
Anne-Berit Ekstrom.

— De stidlldes infor svara avgorande, utan en chans att hinna diskutera

besluten med sina kollegor. Detta skapade problem for dem 1
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efterhand, beskrev de i enkéten. De tyckte inte att de hade lyckats 1 sitt
uppdrag, i sin yrkesroll. De fick sin virldsbild ur spel.

Andra vanliga tecken hos ungdomar med dystrofia myotonika kan
vara:

e Svérigheter att fokusera pé en uppgift

e Svarar ofta efter 1dng véntan

o Utsldtad ansiktsmimik

e Fogliga och passiva

e Tar sdllan initiativ till kontakt, men kan svara pa kontakt

e Faordiga med ett konkret sprék.

Neuropsykiatriska tillstind

Omkring hélften av alla barn och ungdomar med DM1 har
autismspektrumstdrning. Aven andra neuropsykiatriska tillstind
forekommer, sasom adhd och kroniska tics.

Neuropsykiatriska funktionsnedséttningar ar biologiskt betingade, det
vill sdga beror pa biologiska faktorer och avser symtom som
uppkommit pa grund av att hjarnans utveckling paverkats. De orsakas
alltsa inte av en problematisk uppvéxtmiljo, ddremot kan
svérigheterna forvérras i en miljo som inte dr gynnsam.

— Vardagslivet hos barn och ungdomar med DM1 péverkas forst och
framst av de kognitiva och neuropsykiatriska svarigheterna.

Funktionsnivan paverkas ytterligare av den minskade muskelstyrkan,
den nedsatta motoriska funktionen, savil som av andra fysiska
symtom. Eftersom personer med DM1 har en komplex symtombild
med paverkan pd manga olika organ behovs en tidig kartliggning och
det dr viktigt med strukturerad uppf6ljning, sdger Anne-Berit Ekstrom.
Det finns idag ett skandinaviskt vardprogram, ett SOTA- dokument,
utformat for uppfoljning vid dystrofia myotonika.

— Vérdprogrammet behovs eftersom det dr en allvarlig och relativt
séllsynt sjukdom, som kraver kunskap frén flera olika specialister.
Vilken behandling man far ska inte bero pa var man bor, siger Anne-
Berit Ekstrom.
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Fragor till Anne-Berit Ekstrom:

Lasse

Niir far barnen information om sin diagnos?

— Det dr olika och far anpassas till barnets mognadsniva. Det dr viktigt
att redan frn borjan skapa en god relation till fordldrarna for att
barnet ska fa rétt vard. Pa flera sjukhus skickas ett
informationsmaterial med bilder ut vid kallelsen om vad som hénder
vid sjukhusbesdket. Pa Sahlgrenska finns Dunder, en papegoja som
med hjélp av bilder forbereder barnet infor besdket. Vid andra sjukhus
finns liknande bildmaterial. Aven under besdket ér det bra att anvinda
bildstod. Det hjélper bade barnet och forédldrarna att forsta
informationen.

Hur blir det i puberteten med sexualiteten for ungdomar med DM?
— Uppf6ljningsstudier av flickor i 6vre tondren, visar att de inte forstar
hur de ska hantera sin sexualitet. De dr sarbara och behdver en trygg
miljé runt omkring sig och kunskap om hur de ska skydda sig.

Hur gar bedomningen till infor korkort?

— Vi lékare anlitas for att gora en lakarbeddmning infor korkort. De
barn som har utvecklingsstdrning av mattlig till grav grad kommer
inte att klara av de krav som stills for att ta korkort. I sddana fall ar
det vér skyldighet som ldkare att avrdda. I fall dér det &r en viss
tveksamhet kan vi anlita mobilitetscentrum. Med hjilp av en simulator
framgar hur personen klarar av vissa moment, som &r viktiga i
trafiken.

Lasse, 16 &r kom till Agrenska tillsammans med sina forildrar Kerstin
och Olle. Kvar hemma finns storasyster Anna, 25 ar som flyttat
hemifran och storebror Bosse, 20 ar.

Graviditeten med Lasse var normal och forlossningen gick bra. Under
sin uppvéxt har han foljt sin tillvéxtkurva, dven om han alltid legat i
nedre linjen.
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— Nér han var i 12-arsdldern borjade jag undra varfor han inte véxte
mer. Tillvixtkurvan borjade ga nerdt, sdger Kerstin.

— Han fick ocksé ont i magen, séger Olle.

Fordldrarna sokte upp lékare, som forst misstdnkte att magbesviren
berodde pa allergi. Kanske var Lasse allergisk eller 6verkinslig mot
gluten eller laktos? Men trots undersokningar och besok hos dietist
hittades inga tecken pa att han hade gluten- eller laktosintolerans. Det
gjordes dven tester av hans skoldkortelfunktion och om kontroll av om
diabetes kunde vara orsak till hans l&ngsamma tillvaxt.

— De hittade inget som kunde orsaka hans problem, séger Olle.

— Slutsatsen blev att Lasse var sen 1 véxten, sdger Kerstin.

I femtonérsalder &r borjade han véxa rejélt. Pa ndgra manader blev han
tio centimeter ldngre. Samtidigt borjade han att dta mer. Lasse har
ocksa fatt ett bulkmedel for att forbattra konsistensen péd avforingen.

— Magen blev bittre, ndr han borjade vixa, séger Olle.

— Tillvaxten har 6kat hans aptit och det har gjort att magen fungerar
ndgorlunda, sdger Kerstin.

Genetik vid dystrofia myotonika

Dystrofia myotonika ir en adrftlig sjukdom, séiger Christopher
Lindberg, genetiker som arbetar vid Neuromuskuléirt Centrum pa
neurologen vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg.

Det finns genetiska kliniker vid sex av landets universitetssjukhus.
Vid klinikerna utreds patienter som lékaren misstédnker har en genetisk
sjukdom for att diagnos ska stéllas.

Genetikerna traffar patienter infor diagnos, hjélper till att stilla
diagnos och ger information vid diagnos. De gor ocksa
sldktutredningar och bistar nér fordldrar planerar att skaffa syskon till
ett barn med genetisk sjukdom.

Varje individ har fatt hélften av arvsmassan frdn sin mamma och
hélften frén sin pappa. Var arvsmassa (DNA) finns forpackat i
kromosomer. Kromosomerna har numrerats i storleksordning, s att
den storsta kromosomen har nummer 1. Vi har 46 kromosomer (23
frén fadern och 23 frdn modern). Alla ménniskor har olika
forandringar 1 sin arvsmassa och sina gener, men bara en liten del av
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dem ger upphov till symtom hos béraren.

Orsak till dystrofia myotonika

Det finns tva typer av dystrofia myotonika. Den ena d&r DM 1, ocksa
kallad Steinerts sjukdom. Den upptéicktes 1901. Den andra d&r DM typ
2 och beskrevs forst omkring ar 2000.

— Det ar tva helt olika sjukdomar, sdger Christopher Lindberg.

Dystrofia myotonika typ 1 orsakas av en mutation i genen DMPK som
finns pa den langa armen pa kromosom 19. En specifik DNA-sekvens
(CTQ) i slutet av genen é&r hos friska personer upprepad mellan 5 och
34 ganger. Men vid dystrofia myotonika typ 1 dr antalet kopior av
CTG-sekvensen hogre. Detta gor omradet instabilt, vilket innebér att
ytterligare pabyggnad av kopior kan ske nir genen arvs till ndsta
generation.

— Det dr ddrmed vanligt att barn som drver det fordndrade anlaget far
sjukdomen i en nagot svarare form &n sin fordlder, och att
sjukdomssymtomen upptrader vid yngre alder. Detta kallas
anticipation. Ju fler kopior som tillkommer, desto storre risk for
allvarligare sjukdom och tidigare symtom, sdger Christopher
Lindberg.

Personer som har férre dn 50 kopior ar friska, men vid kopieantal
omkring 35-50 finns risk att mutationen véxer. Hos personer med
lindriga symtom som upptrader sent dr antalet kopior av sekvensen
vanligen 50-100. 100-200 kopior medfor tidigare debutdlder och fler
symtom, till exempel muskelsvaghet, och vid &nnu storre antal kopior
okar risken for fler symtom och svarighetsgraden okar ytterligare.
Vid den svéraste formen, dir symtom uppstétt redan vid fodseln, har
personen 1 de flesta fall fler an 1000 kopior.

Antalet kopior speglar alltsa sjukdomsbilden, men det gér inte att
bestimma exakt svarighetsgrad eller forutse exakta symtom genom att
titta pa antalet kopior.

Dystrofia myotonika typ 2 orsakas av en likartad mutation i genen
CNBP som sitter pa den langa armen pa kromosom 3. Hér dr det en
DNA-sekvens som upprepats for minga gdnger. Normalt har man
hogst 75 repetitioner, men vid DM2 kan det finnas mellan 75 och 11
000 kopior av sekvensen.
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Arftlighet

Béda formerna av dystrofia myotonika drvs autosomalt dominant. Det
innebdr att den ena fordldern har ett normalt och ett fordndrat anlag,
och l6per vid varje graviditet 50 procents sannolikhet att fora vidare
det sjuka anlaget till sitt barn. De barn som inte fatt den muterade
genen far inte sjukdomen och for den inte heller vidare.

— Har négon 1 familjen dystrofia myotonika har resten av familjen ritt
till genetisk végledning. D4 ges information om sjukdomen och hur
den arvs, siger Christopher Lindberg.

Fosterdiagnostik

Om f6rildrarna redan har ett barn med dystrofia myotonika finns
mojlighet att gora fosterdiagnostik vid en ny graviditet. Ett prov kan
tas pa moderkaka 1 graviditetsvecka 10-11 eller ett fostervattensprov i
vecka 12-16. Da gors ett DNA-test pa fostrets anlag, for att avgdéra om
det har dystrofia myotonika.

Preimplantorisk genetisk diagnostik

Det gar att undersoka befruktade d4gg som dr cirka tre dygn gamla och
se om embryona bar pd det muterade anlaget. Vid PGD,
preimplantatorisk genetisk diagnostik, anvinds denna metod. D4 viljs
ett embryo som inte bar pa anlaget ut och aterfors till modern.

Forskningsliiget

Det produceras ett hundratal forskningsartiklar om dystrofia
myotonika varje ar. Nyligen fanns det stora forhoppningar kring en
studie med en ny behandlingsmetod for att minska effekten pa
muskelcellen.

— Vi blev besvikna denna gang, men jag dr helt forvissad om att inom
fem &r kommer det en behandling som kan modifiera sjukdomen,
sdger Christopher Lindberg.

Fragor till Christopher Lindberg

Om ett barn inte drvt sjukdomen kan det dnda fora anlag vidare?
— Nej, om ett barn far det friska anlaget kan det inte fora sjukdomen
vidare.
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Kan mutationen forindras under en persons liv?
— Det finns inga studier om detta. Vad vi vet kan man inte pdverka
mutationen.

Ska man testa syskon trots att de inte har symtom?

— Vanligtvis géller att barn som inte har symtom inte behdver testas,
men vid dystrofia myotonika ir det skillnad. Aven barn utan symtom
bor testas, frén tio ars alder pd grund av risken for framtida
hjértproblem.

Vad ska man gora om man blivit nekad test?
— Viénd er till mig eller Anne-Berit Ekstrom, eftersom vi &r
resurspersoner inom dystrofia myotonika.

Vilket prov dr siikrast, fostervattens- eller moderkaksprov?
— De ger samma svar, skillnaden &r att fostervattenprovet tar lingre
tid.

Bosse har dystrofia myotonika

De forsta aren 1 skolan gick det bra for Lasses storebror Bosse. Precis
som sina syskon ldarde han sig bokstdverna redan som fyraaring. Men
det blev stopp nér han skulle sétta sasmman bokstdverna till meningar.
Riktigt allvarligt blev det efter ett utvecklingssamtal dar ldrarna och en
specialpedagog sa att de funderat pd om Bosse skulle sitta kvar i andra
klass. Ni menar g& om, fortydligade Kerstin. Ja, sa var det.

Personalen hade inga forklaringar pa varfor Bosse inte knédckte
laskoden.

Det blev borjan pa en utredning. Lékarna fragade om det fanns nagra
sjukdomar i sldkten. Fordldrarna beréttade da att barnens pappa Olle
har dystrofia myotonika. Ett prov togs och det visade sig att Bosse
hade DM1 och dyslexi.

— Det var jétteskont att ha ett papper pa att Bosse har DM1 och
dyslexi. Efter den dagen gick det mycket ldttare for honom i skolan,
sdger Olle.

— Bosse var inte “’lat”, som han anklagades f6r. Han kunde bara inte
trots att han anstrangde sig. Tack vara diagnosen kunde skolans
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pedagoger argumentera for att de méste ha mer tid och personal for
hans skull. Han slapp sitta kvar”, sdger Kerstin.

Bosse gick i vanlig skola till 8:e klass. D4 ifrdgasattes om han skulle
gé 1 vanliga grundskolan. En utredning gjordes som visade att han
hade en lindrig utvecklingsstérning.

— Han fick testa att gé en sdrskoleklass. Det gick bra. Han tyckte om
lirarna. Aven kamraterna var justa, siger Kerstin.

Efter ndgra veckor gjordes en uppfoljning. Hans vanliga klasslérare sa
att Bosse inte var samma goa glada kille, som han brukade vara.
Orsaken visade sig vara att Bosse saknade sina vanliga klasskamrater.
— Dérfor fick Bosse komma tillbaka till sin vanliga klass for att ga det
sista dret 1 grundskolan, sédger Bosses pappa Olle.

— Minga med dystrofia myotonika fir paverkat hjirta. Darfor ar
det viktigt att screena barnen for att diagnostisera och behandla
dem som har storningar.

Det siger Sven Hormann, kardiolog pa Barnmedicinska
mottagningen vid Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i
Goteborg.

Ett av de organsystem 1 kroppen som kan drabbas vid dystrofia
myotonika &r hjartat. Orsaken dr att tillverkningen av flera proteiner i
hjértats celler och retledningssystem &r paverkat av sjukdomen. Det
orsakar inflammation, fibros, bindvivsomvandling av
hjartmuskelceller och fettinfiltration.

— Dessa fordndringar kan ge upphov till fordndringar i hjartmuskeln
som kan mynna ut 1 nedsatt hjartmuskelfunktion (hjértsvikt),
hjartrytmrubbningar (arytmier) och storningar i retledningssystemet
som styr hjértats arbete, sdger Sven Hormann.

Den vanligaste paverkan av hjértat dr rymtrubbningar.
Rytmrubbningar &r ett samlingsbegrepp for att hjirtat slar for fort eller
for langsamt. Den andra sjukdomen i hjartmuskeln sammanfattas i
begreppet kardiomyopatier. Det dr ett sjukdomstillstdnd dir
sjukdomen 1 hjartmuskeln ger en nedsatt funktion, det vill sédga
hjdrtsvikt. Den vanligaste formen av hjartmuskelsjukdom vid DM ér
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att hjértat blir storre. Det gor det svart for hjértat att pumpa blod, och
kan dérfor orsaka hjirtsvikt.

Problemen uppstar oftast forst 1 20 till 25 ars-aldern, men de kan visa
sig tidigare. Darfor ar det viktigt att screena alla barn med dystrofia
myotonika redan i 10 &rsaldern. Da kan barn som behover det fa
behandling i tid och dérefter foljas kontinuerligt.

— Hjértproblemen ger inte alltid symtom och finns symtom kan de
vara svara att tolka, vilket gor det extra viktigt med hjartundersokning
vid dystrofia myotonika. Man kan ha bade hjértsvikt och
rytmrubbningar. Sarskilt viktigt dr det med tidig undersokning och
regelbunden uppf6ljning eftersom det vid dystrofia myotonika finns
en 0kad risk for plotslig hjartdod, sdger Sven Hormann.

Undersokning

Vid ett besok hos hjartlikaren gors forst en anamnes, en undersékning
av barnets symtom. Den kompletteras ofta med EKG. Vid oklara och
oregelbundna symtom, som vicker misstanke om rytmrubbningar kan
det vara rimligt att sétta in en liten EKG apparat under huden. Det ger
en registreringstid upp till tre ménader. Detta dr metoder for att méta
hjartats elektriska aktivitet. Med ett EKG géar det att uppticka
hjartsjukdomar och storningar i hjértats rytm.

Hjértat undersoks ocksa med ultraljud for att se hjartfunktion och
hjartats storlek och vid behov med hjart- och lungrontgen och
magnetrontgen.

Symtom vid hjirtsvikt

Hjartsvikt

Symtom vid hjartsvikt kan vara andfaddhet, trotthet, svullnader,
framforallt 1 hidnder och fotter, aptitloshet, illamaende, hosta,
buksmartor, nedstimdhet och forsdmrad psykisk funktion.

Symtom hjiartrytmrubbningar

Vid hjartrytmrubbningar kan hjértat arbeta for 1dngsamt, vilket kan
visa sig 1 svimning, yrsel, trotthet eller andfaddhet.

Arytmier kan dven yttra sig genom att hjértat gar for snabbt. Symtom
kan vara svimning eller yrsel.

— Det dr arytmierna, som ar den framsta orsaken till plotsligt hjartdod
vid dystrofia myotonika, sdger Sven Hormann.



Dystrofia myotonika

En studie pa 1 385 patienter med dystrofia myotonika, som f6ljdes
under tretton ar, visade att av dem dog 39 i plotslig hjartdod (akut
hjértstillestdnd) pa grund av arytmier.

Behandling

Behandling vid Ajdrtsvikt bestér ofta av ldkemedel, 1 svara fall med
hjarttransplantation.

Det finns flera olika slags behandlingar om hjértat drabbats av
rytmrubbningar. Ldngsam hjartrytm kan behandlas med pacemaker,
som stimulerar hjdrtat. Snabb hjértrytm behandlas med lakemedel som
reglerar pulsen.

Vid misstanke om livshotande rytmrubbningar som kan leda till
plotsligt hjartstopp sitter man in en hjartstartare, en sa kallad ICD
(implanterbar defribrillator). En ICD avger en elektrisk chock och
“nollstédller” hjartat frdn den kaotiska elektriska aktiviteten som rader
ndgra 6gonblick.

Efter chocken brukar rytmen &terkomma och pulsen normaliseras.

Det finns flera kriterier, som sammantaget visar om patienten bedoms
ha 6kad risk for plotsligt hjartdod. Kriterierna 4r om det finns andra 1
familjen som dott 1 pl6tslig hjartdod innan femtio érs alder, arytmier
och forsdmrad hjértfunktion.

— Om en patient uppfyller flera kriterier foljer vi patienten noga
genom ett besok varje ar, da hjértat kontrolleras med EKG, sdger Sven
Hormann.

Fragor till Sven Hormann

Ar triining bra eller diligt for hjirtat vid dystrofia myotonika?

— Vi rekommenderar fysisk aktivitet, eftersom det &r béttre for hjértat
dn att vara inaktiv. Det finns inga studier som séger att traning ska
undvikas vid de hjértbesvar som drabbar barn med dystrofia
myotonika. Men om barnet har konstaterad délig hjértfunktion ska
aktiviteten anpassas till barnets formaga. Fraga er hjértlakare vilken
aktivitet som ar lamplig.
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Lasse har ocksa dystrofia myotonika

Familjens yngste son Lasse har klarat sig bra i skolan, men samtidigt
som problemen med magen blev vérre, reagerade ldrarna Gver att han
verkade alltmer okoncentrerad. Han fick inte gjort sina uppgifter i
skolan och hdngde inte med 1 undervisningen som tidigare.
Fordldrarna tillsammans med habiliteringen foreslog att Lasse skulle
testas for dystrofia myotonika.

— Han hade inte de symtom som hans bror har, som att rora hinderna
och fotterna pé ett sdrskilt satt. Lasse hade inte heller det speciella
utseende som hans bror har s jag hoppades att han inte skulle ha
diagnosen. Det ricker att ett barn har dystrofia myotonika, for arligt
talat stdller funktionsnedséttningen till det 1 vardagen, sdger Kerstin.

Redan nér Bosse testades ville fordldrarna att storasyster och lillebror
ocksa skulle testas, men de fick beskedet att inga tester gjordes pa
personer under 18 dr, om de inte har symtom.

— Aven om de inte hade nigra symtom, eller ett utseende som liknade
deras brors, ville jag veta, eftersom det finns risk for hjart- och
kiarlsjukdom, sdger Kerstin.

Niér storasyster hade fyllt 18 ar gjorde hon en test. Den visade att hon
inte har dystrofia myotonika.

Nér Lasse var fjorton ar gjordes en test. Den visade att han precis som
sin bror har dystrofia myotonika. Det dr idag drygt tva &r sedan han
fick sin diagnos. Efter beskedet gjordes en plan upp mellan foréldrar
och skola att Kerstin skulle fa information om vilken ldxa Lasse hade
for att hon skulle kunna hjédlpa honom. Men det har inte fungerat som
hon hoppats. Nagra enstaka larare hor av sig om ldxor och hur det gar
for honom, men alltfér manga gor det inte.

— Jag maste fa reda pa vilka laxor han har. Det &r inte hans fel att han
inget kan nér det dr 1axforhor, om vi inte fatt information om vad han
ska ldra sig, sdger Kerstin.

Trots flera pastotningar fran hennes sida, har situationen inte blivit
tillrackligt bra. Det har lett till att Lasse, som nu gér ut 9:an 1
grundskolan inte kommer att fa fullstindiga betyg. Det innebar att han
inte kan soka den gymnasieutbildning han vill, utan méste gé ett extra
ar och ldsa upp betygen i vissa @mnen.
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— Han ér jéttebesviken Gver att tvingas gé ett ér till pa grundskolan,
sdager Kerstin.

Som foralder till tva soner med dystrofia myotonika har hon
tillrackligt att hantera for att fa tillvaron att ga ihop, utan att ocksé
behova kédmpa for att skolan tar sitt ansvar, menar hon.

Neuropsykologiska aspekter

— Neuropsykologi handlar om att forsta en persons beteende
utifran kunskap om hjarnans sitt att arbeta.

Det sidger Gerda Lindeblad som ér psykolog vid habiliteringen i
Uddevalla, barn- och ungdom.

Manga barn med dystrofia myotonika — men inte alla — har nagon
form av neuropsykologisk och/eller neuropsykiatrisk problematik.

— Naér vi talar om neuropsykologiska aspekter av en diagnos ér det
viktigt att veta att vi talar om hur det ser ut pa gruppniva. Det handlar
om sannolikhet och korrelation, men behdver inte alls stimma in pa
varje individ med den aktuella diagnosen, sdger Gerda Lindeblad.

Kognitiva svarigheter hos barn med DM1

Kognition dr var formaga att tinka och forma inre bilder av objekt
eller erfarenheter, att dra slutsatser, resonera och 16sa problem. De
svérigheter ett barn uppvisar i vardagen kan ha ménga olika orsaker.
— Ett barn som inte vill stida sitt rum kan till exempel ha svért att
planera stddningen, problem med att forsta instruktionen, ha motoriska
eller perceptuella problem som gor att det blir svart att Gverblicka vad
som behover goras, eller sd vill han eller hon faktiskt bara inte stdda
sitt rum. Hur vi anpassar vart bemotande av barnet beror pa vara
teorier om orsaken till problemet och vilka grundldggande svarigheter
barnet har, sdger Gerda Lindeblad.

Kognitiva funktionsnedséttningar varierar mellan lindrigare
inldrningssvarigheter och olika grader av utvecklingsstorning, nu
kallat intellektuell funktionsnedséttning. Intellektuell
funktionsnedséttning definieras som en intelligenskvot (1Q, eller
svenska forkortningen IK) under 70 vid individuell testning, samt
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bristande adaptiv funktionsforméga. Det &r individens formaga att
uppfylla aldersanpassade krav i vardagen. Om det inte dr mojligt att
genomfora ett formellt test anvinds klinisk bedomning.

— Hos ménga av barnen med dystrofia myotonika har vi sett att det
finns en storre skillnad @n vanligt mellan deras svaga och starka sidor.
Det finns alltsa ofta en ojdmnhet 1 begavningsprofilen, siger Gerda
Lindeblad.

Personer med lindrig intellektuell funktionsnedséttning utvecklas och
lar sig, men i en ldngsammare takt. De behdver lidngre tid att 14ra sig
och forsta. Har storre behov av direkta och konkreta upplevelser vid
inlérning. Storre behov av uppmuntran och stdd av vuxna som peppar.
Ojamna formégor stéller till det eftersom det kan vara svart att
anpassa de krav som stélls pa barnen till réitt niva, baide hemma och i
skolan.

— Det ar 14tt hédnt att man stéller for hoga eller for laga krav i en viss
situation, baserat pa hur vél barnet klarar sig 1 en helt annan situation.
Da kan neuropsykologiska utredningar vara till hjilp, eftersom de
visar pé barnets styrkor respektive svagheter.

Den som har en intellektuell funktionsnedséttning har reella
svarigheter 1 vardagen och ritt till stéd av samhillet. En intellektuell
funktionsnedséttning innebir ofta ocksa olika grader av bristande
tidsuppfattning, vilket till exempel medfor svarigheter med att forsta
tidsbegrepp, orientera sig i tid och att planera. Men ocksa att forestilla
sig en framtid.

— De flesta av oss vet exakt vad som ska hinda under dagen och mar
bra av den strukturen. Visuellt tydliggjorda scheman, pdminnelser och
annat som underldttar kan vara extra viktiga for barn med kognitiva
svérigheter, sdger Gerda Lindeblad.

Barn med DM1 kan ocksa ha problem med framforallt den visuella
perception, det vill sdga att ta emot, tolka och forstéd intryck som
kommer utifran. Ménga av barnen har svart att se helhet och
sammanhang vilket kan gdra vardagssituationer knepiga att hantera.

— Ett barn med visuoperceptiva svarigheter kan till exempel ha svart
att forstd att ett foremal som dr langt borta &r lika stort som ett foremal
som 4r néra, eller att generalisera och se att ett nytt klassrum &r just ett
klassrum, trots att det ser ut ungefar som alla tidigare klassrum barnet
varit inne 1.
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Vid svarigheter med perceptionen kan man kénna sig lite mer otrygg
och ma bittre av struktur. Ju yngre barnet &r, desto viktigare &r det att
vuxna hjdlper till.

— En skola ordnade s att varje dmne fick en egen farg i schemat. D&
visste barnen att nér det var rott 1 schemat skulle mappen som var rod,
for matteuppgifterna tas med ur skapet. Det var ingen stor anpassning,
men kan gora stor skillnad, sdger Gerda Lindeblad.

Exekutiva funktioner behovs for att vi ska kunna 16sa problem nir vi
stdlls infOr nya situationer. Det &r ett av de senaste system som
utvecklas i hjérnan. Ett system som samordnar och reglerar andra
kognitiva processer. Det ligger bakom allt mélinriktat beteende, som
att spara pengar till ett langsiktigt mal. Planera, organisera, hejda
impulser, att motivera sig sjdlv och skjuta upp behovstillfredsstéllelse.
Vid brist pa fungerande exekutiva funktioner blir det svért att komma
igang, att planera och organisera, och svart att anpassa sig till
situationen och utvirdera.

Neuropsykiatriska diagnoser

Neuropsykiatriska funktionsnedsittningar (NPF) eller diagnoser &r
samlingsbegrepp for ett antal utvecklingsrelaterade diagnoser som
hinvisar till kopplingen mellan nervsystem och funktionsnedséttning.
Diagnoserna stills utifran observerade beteenden, information om
utvecklingen och om mojligt information om hur individen tinker,
resonerar och tolkar sin omvérld

— Den vanligaste problematik vi sett hos barn med DM1 ar
autismspektrumstérningar. Adhd férekommer ocksa i relativt hog
grad, sdger Gerda Lindeblad.

Tidigare anvéndes en méngd diagnosbegrepp sdsom autism, Aspergers
syndrom och atypisk autism. Dessa liknar till stor del varandra. I det
nya diagnossystemet dr problematiken samlad under en diagnos:
autismspektrumtillstand.

— Autismspektrumtillstand kénnetecknas av brister vad géller social
och kommunikativ dmsesidighet samt begridnsade repetitiva
beteendemonster. Barn med denna typ av problematik har ofta svart
att forsta ironi och liknelser, och hur de ska bete sig i olika situationer.
De har ofta ett beteende som andra betraktar som socialt méarkligt. Till
exempel kan de uppfatta smaprat som meningsldst. De forstar inte att
det ar sddant socialt kitt som bygger relationer mellan ménniskor,
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vilket kan gora att de uppfattas som ointresserade av sin omgivning,
sdger Gerda Lindeblad.

Manga ar ocksé extra kénsliga for yttre intryck sdsom ljud, ljus,
temperatur och smarta.

En del har hyper- eller hyporeaktivitet, som dr en annorlunda
upplevelse av beroring.

— Det dr otroligt viktigt att ta individens upplevelse pa allvar,
personens uppfattning dr sann f6r honom eller henne. Enkla atgérder,
som att flytta pd en klocka som tickar storande eller en blomma som
doftar for starkt, kan gora stor skillnad.

Neuropsykiatriska diagnoser stills for att man ska se till att barnet 1
fraga fér ratt hjélp och stod.

— Vid en autismdiagnos finns stérre behov av andra pedagogiska
modeller, storre visuell tydlighet och tydlig struktur i vardagen. Utan
detta skapas enorm stress. Det &r vuxenvérldens ansvar att skapa bra
forutséttningar for barnen sévil 1 skolan som hemma, sédger Gerda
Lindeblad.

Det giller att se 0ver vad som gor det svart. Vi kan ha en hypotes att
barnet inte plockar upp sina saker for att det inte vet var sakerna ska
vara. Genom att orda en plats for var sak, provar vi om det var
problemet.

Fragor till Gerda Lindeblad

Har man autism niir man fods?

— Ja, men det tar sig olika uttryck i olika aldrar. Hur det uttrycks beror
ocksa pa andra formégor och svarigheter. Omgivningen kan skapa en
optimal milj6 for att mildra konsekvenserna.

Viart barn iir dngsligt. Vad kan vi gora?

— Vissa barn dr mer dngsliga &n andra. Oro kan hora ihop med
perceptionen. For den som har svérighet inom detta omrade, blir
tillvaron inte lika trygg. Personen behdver mer hjélp for att forstd vad
hen stills infor och blir mer orolig ndr man inte forstar vad som ska
hénda. For manga barn handlar det om att skapa trygghet genom
forberedelser. Bilder kan vara till hjélp, &ven om barnet forstar tal. Det
ar bra for dem att fa prova det de ar oroliga for. Nér de upplevt att det
gatt bra kan rddslan slédppa. For omgivningen géller det att hitta olika
sétt att forbereda barnet infor en upplevelse, ett bra sétt &r att anvinda
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bilder och tréna pa en liten bit i taget infor det barnet tycker ér
obehagligt.

Hur ska vi hantera vdr ungdoms forhdllande till sin egen sexualitet?
— Utga fran ungdomens nivé och var konkret och tydlig. Gor klart vad
det ar ni pratar om. Ofta blir vi vildigt luddiga nar det &r &mnen vi
tycker dr jobbiga att prata om.

Det finns en del bildmaterial, som underlag for att prata om olika
situationer; pussa, dansa och ha sex, bara for att ha nigot att utgd
ifran. Var tydlig nér det géller skydd. Det &r bra att prata om det sd
tidigt, att de inte ens kommer ihdg nér de fick kunskapen om det.

— Satsa pa kommunikationstrining sa snart barnet fods. Och lis-
och skrivtrining s snart ni mérker att barnen ér intresserade,
eller helst innan. De behover ett forspring innan skolan bérjar.
Det siger Gunilla Thunberg pa Dart om olika former av
kommunikationsstod.

Dart dr Vistra Sveriges kommunikations- och dataresurscenter for
personer med funktionsnedsittning. Dart arbetar med utredning,
utprovning, utbildning samt forskning och utveckling inom
kommunikation och kommunikationsstod eller sa kallad AKK,
Alternativ och Kompletterande Kommunikation. Kommunikations-
och dataresurscenter liknande Dart finns ocksa pa andra stéllen i
landet till exempel i Lund, Linkdping, Gévle och Umea.

I takt med 6kad kunskap om alternativ och kompletterande
kommunikation (AKK) finns idag ménga metoder, redskap och tips att
anvénda sig av for den som har svéart att kommunicera. Studier visar
att AKK inte himmar talutvecklingen.

— Tvirtom vet vi att alla sétt att kommunicera underléttar
talutveckling. Det dr viktigt att kommunikationsstddet &r stort redan
nér barnet ar litet. De som borjar tala senare, kommer énda att
anvinda talet, eftersom det &r littare i de flesta sammanhang, sa
Gunilla Thunberg.

De flesta som kommer igdng med tal behdver fortfarande
kommunikationsstod 1 mer komplicerade situationer.
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Nér vi moter ett litet barn pratar vi med det 1dngt innan det forstar
orden. Vi ”badar” det i talade uttryck, sprdk och kommunikation.

— Likadant ska vi gora med barn som inte kan tala, men vi kan istéllet
anvénda till exempel bilder, sa Gunilla Thunberg.

Bildstod infor nagot nytt

Niéstan alla barn med kommunikationssvérigheter har svart att
forestilla sig vad som ska hénda. De kan inte sa litt skapa sig en bild
av det som véntar. Dérfor dr det viktigt med bildstdd infor en aktivitet,
sa att de kan forberedas pa ett bra sitt.

Det finns idag en rad olika metoder och hjélpmedel for att skapa sitt
eget bildmaterial.

— Utforma era egna bildstod, infor aktiviteter som barnet behdver
forberedas pa. Ni hittar bilder pa bildstod.se, sdger Gunilla Thunberg.

I barnsjukvérd och tandvard har det blivit allt vanligare att personalen
erbjuder ett sirskilt utformat bildstod for att beskriva vad som ska
hénda nér barnet kommer pa besok. Personalen kan ga pa kurs och bli
kommunikationsvégledare och fordldrar kan ocksa fa information.
Modellen som utvecklats i projektet Kom-HIT — kommunikation med
stod av hjdlpmedel och it i barnsjukvard och tandvard — sprids nu i
hela Sverige. Allt finns att hitta pa kom-hit.se

P& Darts webbplats finns mer information om material, kurser och
appar inom kommunikationsstdd. Det finns till exempel fardiga
kommunikationsmaterial att ladda ner. Det gér bra att hora av sig till
Dart om ndgot material saknas eller onskas.

Kommunikationspass

For att underlétta motet med andra kan det vara bra att ha ett sa kallat
kommunikationspass for att beskriva sig sjélv och sitt sétt att
kommunicera. En person med kommunikationssvarigheter kan ju inte
sjalv presentera sig och sina svarigheter och 6nskningar.
Forhoppningen med kommunikationspasset ar att det leder till ett
bittre och mer konsekvent bemétande frdn omgivningen, att man blir
en person istdllet for ett problem. Kommunikationspasset skrivs i
jagform, med kort text och ska gédrna innehalla bilder. Det ska
tillverkas av ndgon som kénner personen vil och godkénnas av den
som ska ha det eller mdlsman eller god man.
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Samtalsmatta

Ibland kan det vara svért att veta vad barnet tycker om en aktivitet
eller 4 en forklaring pa varfor ndgot inte fungerar. Ett redskap for att
fdnga upp asikter och till exempel ha som stdd under ett
utvecklingssamtal dr samtalsmattan. ”Mattan” dr en vanlig dorrmatta
som man kan kopa billigt. Pa den fasts en bild for dagens dmne
(utflykten) med kardborre och tre smileys: glad, sddar och ne;.

— En samtalsmatta underldttar samspelet och forstdelsen nar det
handlar om att forstd vad barnet eller den vuxne egentligen tycker.
Med den dr det enkelt att uttrycka sin dsikt genom att peka, sager
Gunilla Thunberg.

Sociala berittelser

Att forestélls sig hur ndgot upplevs ur en annan persons perspektiv
kan vara svart ibland, sdrskilt for personer inom autismspektrum. For
att underldtta dr sociala berittelser en bra metod. DA ritas en situation
som stdllt till med problem upp pa papper. Genom berittelsen blir det
tydligare vad som gétt fel och hur man kan gora istéllet.

Gunilla Thunberg berdttar om hur hon anvént sociala berittelser for att
hennes son, som har autism, ska ldra sig ett nytt sdtt att ta kontakt med
flickor. Var han intresserad av nagon gick han vildigt néra. Det var
helt oskyldigt menat fran hans sida, men skramde flickorna och fick
dem att undvika honom. Genom att rita och forklara hur flickan
upplevde det nidr han kom for néra forstod Alfred vad som hinde och
kunde @ndra hur han gjorde.

— Istéllet fick han ldra sig att stélla sig en bit ifran och séga hej. ”Da
blir flickan glad och Alfred blir glad”. Sociala berittelser dr en
bruksanvisning kring sociala situationer, dir essensen dr att forklara
den andres perspektiv, sdger Gunilla Thunberg.

Tips pad hjilpmedel och appar hittar du pa;

P& Darts:s webbplats, dart-gbg.org finns mallar och en handbok som
kan underlédtta vid tillverkningen av ett kommunikationspass.

dartgbg.org/tips material/tm_kommunikationspass

dart-gbg.org

bildstod.se

appstod.se

kom-hit.se


http://www.dart-gbg.org/
http://www.bildstod.se/
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Muskelfunktion och motorik

— Muskelsvagheten hos de yngsta barnen med dystrofia
myotonika beror ofta pa en omogen muskulatur. Den kan
utvecklas och bli bittre.

Det séiger Marie-Louise Stridh som ér sjukgymnast pa
Regionhabiliteringen vid Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goteborg.

Det finns flera uppfoljningsstudier av barn, ungdomar och unga vuxna
med dystrofia myotonika (DM1). I dem har muskelstyrka, motorisk
funktion, ledrdrlighet, ryggdeformiteter, fotfelstdllningar,
lungfunktion och balans undersokts.

Studierna visar att barnen med DM1 ibland har svart med balans och
koordination.

— De nér milstolpar som att ldra sig sta och gd, men det sker ofta
senare dn hos andra barn, sdger Marie-Louise Stridh.

Tréaning av muskelstyrka

Muskelstyrkan forbattras ofta spontant under de forsta levnadséren.
Studier av vuxna med DM1 visar att man genom traning kan 6ka
muskelstyrkan, men inte storleken pa muskelfibrerna. Tréningen ska
vara kontinuerlig, belastningen ska vara lag och traningen ska rikta sig
mot att forbéttra uthdlligheten.

— Det dr inte farligt att trina muskelstyrkan, men vissa muskler har
redan maximal belastning vid lek och vardagsaktiviteter. Da &r det
svért att trana dem ytterligare, siger Marie-Louise Stridh.

En del personer med DM1 har myotonier. Dessa yttrar sig till exempel
genom att man inte kan slappna av 1 handen efter att man kramat ihop

den — handen “fastnar”.

— Detta forekommer under barn- och ungdomsaren men séllan 1 sddan

grad att det paverkar den motoriska funktionen. Vi ser det inte i sé stor
utstrdckning hos barnen, kanske dr det ett storre problem for de vuxna

med sjukdomen.

Motorik
De flesta barn med DM lar sig att ga sjalvstandigt, visar en
undersokning fran 1999-2001. Bara ett av 28 barn som ingick i studien
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saknade formaga att ga sjilvstindigt. Tre hade dock patagliga
gangsvarigheter. Muskelsvaghet och problem med balans och
koordination var bidragande orsaker till detta.

De svéraste uppgifterna for barnen var att hoppa och att std pa hdlarna
och lyfta huvudet. Dessa rorelser kréver bra muskelstyrka. Fé barn 1
undersokningsgruppen hade problem med att gé och springa, eller att
resa sig upp fran golvet.

— Det gor att de klarar sig bra 1 vardagen trots viss muskelsvaghet.
Den rorelsenedséttning de har mirks inte av 1 s manga vardagliga
situationer, sdger Marie-Louise Stridh.

Balans

For balans krdvs samverkan mellan manga system i kroppen.

— Muskelstyrkan 1 fotleden kan vara nedsatt hos barn med DM1 vilket
kan bidra till balanssvarigheter. God rorlighet i1 fotlederna underléttar
balansen, da det ger battre forutsiattningar for att kunna utnyttja
balanskorrigerande strategier, sdger Marie-Louise Stridh.

Normalt planerar kroppen for kommande motoriska hédndelser, till
exempel nir man ser en isfliack pa gatan. D& gor sig kroppen beredd,
till exempel genom att spdnna musklerna i1 benen for att inte halka.

— Dessa automatiska balanssvar kan vara lite paverkade hos barn och
ungdomar med DM, vilket gor att de har lattare d4n andra att snubbla
och falla. Koordinationssvarigheterna gor ocksa att rorelsemonstret
kan vara ’yvigt’ vilket ytterligare forsvéarar balansen, sdger Marie-
Louise Stridh.

Ledfelstillningar

Vid den kongenitala formen av sjukdomen, som ger symtom redan
frén fodseln, dr det bland annat vanligt med PEVA (sa kallade
klumpfotter) och hoftledsluxationer. En studie av 13 barn visade att
sex barn hade PEVA och korta héilsenor, ett barn hade
hoftledsluxation och ytterligare tva hade misstdnkt hoftledsluxation.
Muskelstyrka och balans blir béttre med tiden, men nér det giller
ledfelstdllningarna tillkommer problem allt eftersom. Fotfelstillningar
kan utvecklas ndr barnet vixer och ryggdeformiteter dr vanliga under
tillvdxten i tonaren. Skolios, sned rygg, och dven andra
ryggdeformiteter forekommer.

— Det ar viktigt att se Gver vanemassiga positioner. Ledordet dr
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symmetri. Om muskelstyrkan dr ojimnt fordelad 6ver kroppens
muskler dr det latt att kroppen belastas snett. Darfér médste man variera
hur man sitter, stir och gér, sdger Marie-Louise Stridh.

Det &r ocksa viktigt att se over sovstéllning nattetid sa att barnet inte
ligger 1 en ogynnsam stéllning.

Problem med ledfelstillningar forebyggs bland annat genom
stretching och anviandning av ortoser (skenor). Skolios behandlas med
sittstdd, korsetter av olika slag eller steloperation.

Fysisk aktivitet och rorelse dr viktig

Aven vid rullstolsanvindning 4r det viktigt att tinka pa ergonomi och
symmetri.

— Ocksa sma asymmetrier kan ge stora konsekvenser. Alla ménniskor
justerar sin sittstdllning med sma rorelser under hela dagen, darfor ar
det viktigt att ocksa en rullstol ger mgjlighet till &ndrade positioner,
sdger Marie-Louise Stridh.

For den som inte stér eller gér sjdlvstindigt &r statrdning i exempelvis
staskal viktig. Det ger stretchning av hofter, knén och fotleder och kan
ocksa paverka andningen.

Maénga personer med rorelsehinder blir fysiskt inaktiva, vilket leder
till minskad muskelkraft och sdmre kondition. Det &r inte bra. En del
barn med DM1 blir ocksa dverviktiga med aren.

Fysisk aktivitet kan minska trétthet och leda till en god cirkel av
rorelse och vilméende.

For att hitta sin ritta idrottsaktivitet kan de som bor 1 Géteborg med
omnejd vinda sig till idrottsskolan Kviberg, ddr foreningar presenterar
sina sporter.

— Har fir man prova olika sporter, som judo, yoga, skytte, cykling och
mycket mer. Det gér ocksa att vinda sig till kommunens
idrottskonsulter, for att f4 prova nagon fysisk aktivitet, siger Marie-
Louise Stridh.

Lis mer pé parasport.se/goteborg


http://www.parasport.se/goteborg

Oralmotorik

Dystrofia myotonika

— Som logoped éar det intressant att folja barn med dystrofia
myotonika eftersom muskelsvagheten ocksa drabbar munnen och
munnens funktioner.

Det séiger Lotta Sjogreen som éir logoped pa Mun-H-Center som
ligger i nira anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén i Hovis.

Lotta Sjogreen har varit med och gjort en multidisciplindr studie av
barn med dystrofia myotonika i Véstra Gotaland, Halland och Skéne.
Studien visade att barnen ofta har en férsvagad munmuskulatur, alltsa
svaga muskler i ansikte, ldppar, tunga, kidkar, gom och svalg. Det kan
medfora orofaciala funktionsnedséttningar sasom tal- och
atsvarigheter, matningssvarigheter och utsldtad mimik. Om man é&r
svag 1 kdken &r det svart att tugga och att hdlla munnen stidngd.

— Barnen kan ocksa ha en karakteristisk form pd munnen, att den blir
ndgot triangelformad, och det kan vara svért for en del att forma vissa
ljud, séger Lotta Sjogreen.

Alla barn med dystrofia myotonika har inte de hér svérigheterna, men
det ar vanligt att ansikte och ldppar dr paverkade.

Talsvarigheterna kan exempelvis yttra sig genom trycksvag
artikulation, svag rost eller att barnet har svart att gora vissa sprakljud.
— Vi har till exempel sett att flera av barnen har svart att uttala
bokstdverna M, B och P. Ménga hittar sitt att kompensera for
svérigheterna, till exempel genom att sluta munnen med tungan om de
har svért att fa ihop ldpparna, sdger Lotta Sjogreen.

En del av barnen ”pratar i ndsan”, sd kallad hypernasalering. Detta ar
svart att atgirda med traning. Det har gjorts enstaka forsok att med
hjalp av kirurgi gora en sa kallad svalglamb4, en operation som ibland
har goda resultat men ibland ingen upplevd effekt. En 16sning som
inte kraver ett kirurgiskt ingrepp ar palatal lift, ett hjdlpmedel som
liknar en tandstdllning och som hjélper till att lyfta upp mjuka
gommen.

Kommunikationen hos barn med dystrofia myotonika kan ocksé
paverkas av andra faktorer, sisom en forsenad sprakutveckling,
utvecklingsstorning, autismspektrumstérning och horselnedséttning.
— Manga barn med dystrofia myotonika dr sena med att ldra sig tala,
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men det dr ovanligt att talet inte kommer alls, séger Lotta Sjogreen.

Atsvdrigheter som kan forekomma #r bland annat sugsvérigheter, att
barnet har svirt att bita av och tugga, att det lacker fran munnen nér
barnet édter och att det har svart att svélja. Detta medfor till exempel att
maltiden kan ta lang tid och att det kan finnas matrester kvar i munnen
efterat.

— Om barnet har svart att svilja kan man undersoka med rontgen for
att se exakt hur svéljandet fungerar. Om barnet sviljer fel kan det leda
till lunginflammationer och det ar dérfor viktigt att uppticka sddana
svérigheter, sdger Lotta Sjogreen.

Behandlingsmetoder

Logopedbehandling av barn med dystrofia myotonika syftar till att
stodja de funktioner som sviktar pd grund av muskelsvagheten.
Logopeden kan utreda och trina kommunikation, sug- tugg- och
svéljforméiga och munmotorik, och dven ge rad kring de matnings-
och adtsvarigheter som kan forekomma.

— Oralmotorisk traning rekommenderas for att halla igang
muskulaturen. Programmet 14ggs upp 1 samrdd med teamet runt
barnet, och f6ljs upp och utvirderas sa att man ser vilken effekt
traningen haft, sdger Lotta Sjogreen.

Oralmotoriska hjdlpmedel som finns &r bland annat chewy tubes, som
stiarker tuggmusklerna, och munskidrmar som stérker ldppar och
kinder. Munskédrmarna ar till exempel bra att anvdnda om barnet
dreglar.

— En studie dér atta barn och ungdomar med DM1 fick styrketrdna
sina ldppar under 16 veckor visade att sju av étta fick starkare lippar,
vara tre blev patagligt starkare av triningen. Okad ldppkraft hade dock
ingen omedelbar effekt pd ldppfunktionen, sdger Lotta Sjogreen.

Aktivitetsutforande i vardagen

— Personer med dystrofia myotonika kan ha svart med att utfora
vardagliga aktiviteter. Det kan bero pa muskelsvaghet och
minskad rorlighet i hinderna men framforallt pa formaga att
hantera foremal och att planera aktiviteterna.
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Det séiger Britt-Marie Eriksson, arbetsterapeut pa
Regionhabiliteringen p& Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goteborg.

Svaghet i hdnderna &r vanlig vid dystrofia myotonika, men
handfunktionen paverkas ocksa av hur man kalibrerar kraften, det vill
sdga hur vil man bedomer hur mycket kraft som behdvs for att utfora
nagot.

— Nar det géller barn brukar det ricka att trina muskelstyrkan genom
att stimulera barnen till att vara med pa vanliga aktiviteter, som att
handla i affdren, baka och sé vidare, sédger Britt-Marie Eriksson.

Rorligheten i hdanderna ar viktig for att hdnderna ska kunna anvindas
pa bista sitt 1 de vardagliga aktiviteterna. Den som é&r stram 1 handens
muskulatur kan behova stretcha den for att bibehalla rorligheten. Om
detta inte racker rekommenderas ortoser, skenor, som hjélper till att
hélla handen i en 6nskad position.

En del personer har problem med motorisk planering, vilket visar sig
som fumlighet nédr foremal hanteras, till exempel kan det vara svart att
klippa, skriva, 6ppna forpackningar eller kndppa knappar. Nar
svarigheterna ar stora kallas det dyspraxi, sdger Britt-Marie Eriksson.

Vad kan man gora for att underliitta?

Ett forsta steg for att underlitta dyspraktiska svérigheter ér att forenkla
vardagliga moment. Det kan till exempel handla om att vilja skor med
kardborreband istéllet for skosndren och kldder utan knappar.

— Naésta steg dr tydliga muntliga instruktioner och om det inte dr
tillrackligt behover man visa hur man ska gora. Vid stora svérigheter
kan man behova halla i barnets hinder samtidigt som man visar hur
man gor, sdger Britt-Marie Eriksson.

Dator och surfplatta med anpassade appar &r ocksa ett bra alternativ
for att kompensera for svarigheter med motorisk planering.

Tidsuppfattning

En del personer med dystrofia myotonika har svart med
tidsuppfattning. Svarigheterna kan delas upp 1 tre kategorier: ’kénsla
for tid”, tidsorientering och tidsplanering.

Kidinsla for tid handlar om att ha en kénsla for olika begrepp, hur lang
en “stund” dr, vad kort tid innebér, vad som egentligen menas med
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begrepp som “ofta” och “’sdllan”, till exempel.

Tidsorientering handlar om klockan och om tidsbegrepp, som hur
ménga dagar det gér pa en vecka eller hur ménga minuter det gar pa
en kvart.

Tidsplanering handlar om att kunna sitta saker i relation till varandra.
Niér ska en aktivitet ske? Hur lange ska den halla pa? Vad hinner man
pa den tiden?

— En person som har problem med tidsuppfattning behdver mycket
hjélp for att klara sin vardag. Hér kan bildscheman, timstock som
visualiserar och réknar ner tiden eller ett veckoschema med olika
farger for olika dagar vara till hjélp, sédger Britt-Marie Eriksson.

Aktivitetsutforande fran start till mal

Att utfora en aktivitet sjalvstandigt krdver ménga formégor av
utforaren. Personen behover till exempel ta initiativ, planera,
koncentrera sig, anvdnda sin fin- och grovmotorik och
problemldsningsformaga.

— En del personer med dystrofia myotonika kan klara vissa aktiviteter
helt perfekt, men kommer inte automatiskt vidare till att gora en
annan, till synes snarlik, aktivitet. Bara for att man kan gora kaffe och
breda en smorgas ér det inte sdkert att man kan koka pasta, sdger Britt-
Marie Eriksson.

Det ar vanligt att barn med dessa svarigheter undviker vissa aktiviteter
for att de helt enkelt inte vet hur de ska gora.

— Barnet behover da hjélp med att 1ira sig nya aktiviteter s att de
bygger pa sin erfarenhetsbank.

Hur kan man underliitta?

Det finns en rad atgirder att ta till, sévél lag- som hogteknologiska, for
att motverka bristande planeringsformaga. Kokbdcker med
bildanvisningar istéllet for text ar ett exempel, tidshjdlpmedel,
paminnelselarm, kognitivt stod 1 mobiltelefon nagra andra.

— Dagtrotthet kan ocksé paverka aktiviteter 1 vardagen och darfor ér
det bra att fordela krafterna under dagen for att skapa balans mellan
aktivitet och vila. Ett tips &r att &ka rullstol till en aktivitet for att orka
med sjdlva aktiviteten pa plats, sdger Britt-Marie Eriksson.

Hon tipsar ocksa om nagra lankar for kognitivt stod:
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tks.org.se
trollreda.se
abilia.se
klaramera.se

Det finns ocksé en Leva & Fungera-missa som halls vartannat ar 1
Stockholm och vartannat i Géteborg.

Barnens och ungdomarnas program under vistelsen pa Agrenska

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

— Vi dr noga med att anpassa innehéllet sa att forutsittningarna for
barnen blir sa bra som mgjligt under veckan, berittar specialpedagog
Bodil Mollstedt frin barnteamet om Agrenskas pedagogiska arbete vid
en familjevistelse.

Barn med dystrofia myotonika har olika kombinationer av symtom
som forekommer 1 varierande svarighetsgrad. Det dr darfor viktigt att
alltid se varje individs forutséttningar och behov. Med detta som
utgangspunkt har programmet utformats for veckan.

Personalen ldser in medicinsk information och dokumentation fran
tidigare veckor och samtalar med fordldrarna om barnen med behov.
De hamtar ocksa in information fran barnens forskola eller skola.
Direfter planeras veckans aktiviteter med barnen.

Delaktighet

Ett vergripande mél for familjevistelsen pa Agrenska #r att barnen
ska kénna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hilsa, som ar
WHO:s begreppsram for att beskriva hilsa och funktionsnedsittning.
Modellen tar hinsyn till kroppsliga, personliga och omgivande
faktorer och dessas dynamiska samspel. Samtliga ar lika viktiga for
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hur man kan paverka och genomfora olika aktiviteter och hur delaktig
en person kan kénna sig.

Eftersom en funktionsnedsittning ofta dr bestdende, blir de omgivande
faktorerna och att géra dem sa bra som mojligt, mycket viktiga.
Delaktighet styrs av de kroppsliga faktorerna, men ocksa mycket av
omgivningens faktorer. Ansvaret att anpassa och kompensera vilar pa
omgivningen.

Sirskilda mal vid dystrofia myotonika

Att stirka barnens sjdlvkdnsla och sociala samspel ar viktiga
malsdttningar under veckan. Det gbr man genom att genomgéende ha
en tydlig struktur vad géller aktiviteter och miljo. Mojligheterna till
delaktighet 6kar om barnet vet vad som ska hénda och vilka
forvantningar han eller hon har pa sig.

— De hér atgirderna dr egentligen bra for alla. De allra flesta vuxna har
kalendrar, scheman och god kunskap om vad som forvéintas av dem péa
jobbet varje dag. Specialpedagogik for barn med sérskilda behov
bygger pd samma principer om tydlighet och struktur, sdger Bodil
Mollstedt.

Ett bra tips &r att tdvla mot klockan eller att gemensamt samla poéng,
istdllet for att tdvla mot varandra. Det skapar lagkdnsla och
sammanhéllning istéllet for vinnare och forlorare.

— Vi dr noga med att vélja aktiviteter dar alla kan delta pa lika villkor.
En populér lek ar walkie-talkie-gomme, dér ena laget gommer sig och
ger ledtradar om sitt gomstélle till laget som letar. I den leken skapas
naturliga vilopauser sa att alla orkar vara med.

Genom att uppmuntra kommunikation och forstirka den genom att
anvénda olika sinnen vill personalen stimulera och stodja barnens
kommunikation, sprdk och tal under vistelsen pa Agrenska.

— Vi dr noga med att ge korta tydliga instruktioner, anvinda bildstod
och invénta svar och ge bekriftelse pa att vi uppfattat vad barnet
berittar eller vill, siger Bodil Mollstedt.

Vid dystrofia myotonika &r det vanligt med inldrnings- och
koncentrationssvdrigheter. En lugn miljd, fasta rutiner och tydlig
struktur kan d& underlitta.

— Vi dr noga med att ge tydliga instruktioner och tid i alla aktiviteter,
sdger Bodil Mollstedt.
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For att stimulera fin- och grovmotorik och bidra till att stirka
kroppskénnedom dr det mycket musiklekar med rorelse i schemat.
Barnen vistas ofta ute i pa skogen och stranden. De far ocksa
mojlighet till avslappning med muskelrelax och bollmassage.

Fysisk aktivitet frimjas genom inneaktiviteter som tre-kamp, curling
och muskelrelax. Ute genom aktiviteter i vindskyddet och skytte.

— Vi dr lyhorda infor barnens och ungdomarnas fysiska dagsform och
anpassar vad vi gor efter det, sdger Bodil Mollstedt.

P4 Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjilvstindiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt krdvande. Tanken é&r att
alla aktiviteter ocksé ska kdnnas roliga for barnen sa att deras
motivationsniva halls uppe.

Under vistelsen dr det manga samlingar och gemensamma aktiviteter
dér var en och kan delta p4 sina egna villkor. Barnen och ungdomarna
blir bekriftade och fér kinna att de lyckas.

Syftet med alla aktiviteter dr att fa igang den goda cirkeln dar barnet
kanner sig starkt och far lust vilket foder viljan att prova nya saker,
sdger Bodil Mollstedt.

Linktips

logopedeniskolan.blogspot.se

skoldatatek.se/verktyg/appar

skolappar.nu (appar kopplat till det Centrala innehélleti Lgr 11)
appstod.se (samlingsplats for appar som stod)

mathforest.com (I1ag/mellan vilj niva)

Myndigheten for delaktighet www.mfd.se

hattenforlag.se -teckendockor, bocker, spel , musik dvd med tecken
ritadetecken.se -program med tecken, kan laddas ner som app
varsam.se -hjilpmedel och tréning

komikapp.se -material och inredning

nyponforlag.se -sprékstimulerande material

abcleksaker.se -fina, roliga och pedagogiska leksaker

lekolar.se -forskola och skolmaterial leksaker, pyssel, hjalpmedel


http://logopedeniskolan.blogspot.se/
http://www.skoldatatek.se/verktyg/appar
http://www.skolappar.nu/
http://www.appstod.se/
http://www.mathforest.com/
http://www.mathforest.com/
http://www.mfd.se/

Syskonrollen

Dystrofia myotonika

goteborg.se/eldorado -upplevelsehus, studiebesok, kurser och
utbildningar

Syskon till barn med funktionsnedsiittning behéver kunskap, att
fa triaffa andra och ha nigon som lyssnar pia dem. Det visar
forskning och Agrenskas syskonprojekt.

— Vi forsoker stotta dem i deras roll i viara syskongrupper,
berittar Samuel Holgersson, sjukskéterska i Agrenskas
barnteam.

Syskonrelationen dr speciell eftersom den oftast dr den ldngsta relation
vi har 1 livet. Den ar fylld av gemenskap och kérlek, men priaglas
ocksa av rivalitet, avund och konflikter. Vad som dominerar kan vara
olika och dven édndra sig 6ver tid.

Under vistelsen p4 Agrenska vill personalen ge barnen redskap i rollen
som syskon till en syster eller bror med funktionsnedsittning.

Under veckan utgér personalen fran syskonets behov och fragor, for
att de ska fa strategier att hantera sina kanslor och sin vardag.
Programmet som barnteamet pa Agrenska har format utgar ifran
kunskap, kénslor och beméstrande. Kunskap ges utifran frdgor om
diagnosen som syskonen arbetat fram tillsammans. Kdnslor hanteras
genom ett oppet och tilldtande klimat, dér alla ska kdnna sig bekviama
med att prata fritt.

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

Kiinslor och fragor

Att fi ett syskon med funktionsnedséttning vicker manga fragor och
kénslor. Det dr en orolig tid. Den nya situationen paverkar vardagen
och syskonrollen.

Ett flertal studier visar att syskon har bristfdllig kunskap om sin syster
eller brors funktionsnedséttning och vilka effekter den ger. Studier
visar ocksa att fordldrar tenderar att Gverskatta barns kunskap och vad
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barn forstatt. Barn har mindre mdjlighet att pdverka sin situation och
omgivning péd grund av sin dlder och sociala situation.

Syskonens program

Den forsta dagen pa Agrenska #r det fokus pa syskon vars bror eller
syster har dystrofia myotonika. Syskonen berittar om sig sjélv eller
sin familj om man vill. Andra dagen borjar man fundera kring
diagnosen och formulera fragor till sjukskoterska eller ldkare. Till dem
kan de stdlla alla frdgor de har. Informationen om diagnosen utgér
alltid frn barnens egna fragor och funderingar.

I de yngre aldrarna racker det ofta att syskonen fér ett namn pa
sjukdomen och en kort beskrivning av hur den paverkar deras bror
eller syster. Fran och med nioarsaldern vixer en mer realistisk syn pa
tillvaron fram. Barnen inser att villkoren &r olika. De borjar se och
forsta konsekvenser av syskonets sjukdom. Fragorna kan handla om
hur det ska gé for deras bror eller syster i skolan och hur framtiden ser
ut.

I dldre syskons fragor hors ofta skuld, skam och sorg. Skuld Gver att
de sjdlva inte fick funktionsnedsattningen. Men ocksa sorg over att
inte ha fatt ett syskon som alla andra. Under samtalen far frdgor som
de burit pé lange en chans att luftas.

P4 onsdag och torsdag finns det chans till reflektioner och fortsatta
samtal kring syskonets egna kénslor. Syskonen triffas i sma grupper.
De kan gora kamratbanan som bestar av dventyrsbanor dir de far
agera tillsammans for att klara 6vningarna.

Att lara kéinna varandra och ha roligt tillsammans lagger grunden for
samtal dér de kan dela hemligheter, kdnslor och strategier. Ofta ar det
forsta gangen de traffar andra som har broder eller systrar med samma
diagnos.

Personalens uppgift i samtalen ar att bekréfta barnens kinslor, inte
avvisa dem genom att ge trost. Det dr viktigt att syskonen far lufta det
svéra.

De behover veta att det dr okej att kinna som de gor och att de inte &r
ensamma i den kénslan. Det osagda kan litt kdnnas som en klump 1
magen eller ndgon annanstans i kroppen. I familjen &r det kanske inte
alltid s& létt att prata eftersom fordldrarna har sd mycket att géra med
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barnet som har funktionsnedsattning och syskonet vill inte belasta
dem.

Berittelsebok

Under veckan skapar syskonen en berittelsebok om sig sjélv, om
diagnosen och om sina egna strategier, for att hantera andras fragor
om sjukdomen. I boken ritar de bland annat av sin hand, som en
symbol for dem sjdlva. Vid tummen ska de rita tvéd saker de &r bra pa.
Vid pekfingret saker de vill ska hinda om tva ar. Vid langfingret vad
andra sdger de &r bra pa. Vid ringfingret drémmar. Och vid lillfingret
modiga saker de gjort.

Innehallet 1 veckan gér ut pa att skapa ett 6ppet och tillatande klimat
dar det dr okey att prata kénslor och ha drommar. Da kan dven de bra
sidorna av syskonskapet fa plats.

Vardagstid med foraldern

Ett vanligt problem é&r att syskonet inte tycker det spelar ndgon roll
vad de gor eller hur bra de ar i skolan. Forédldrarna tar det bara for
sjdlvklart att de dr duktiga och tar ansvar.

Brist pd egen tid med fordldrarna ar ocksé ndgot som syskonen pratar
om. Néstan alla vill ha mer tid med mamma eller pappa.

— Ett par fordldrar som skjutsade sitt barn till ridningen varannan
vecka lade till fika efterat. Tack vare det blev turen som tidigare var
ytterligare ett stressmoment en egen stund tillsammans varje vecka.
Det var inte bara en tid som blev Over, utan deras egen tid, sdger
Samuel Holgersson.

Men det dr inte bara jobbigt att ha ett syskon som har
funktionsnedsattning. Forskning kring syskonskap visar att barnen har
okad mognad jamfort med jimnariga, stark empati, engagemang,
ansvarskénsla och att de ofta lyfter fram positiva upplevelser 1
familjen. De har fétt en annan viardegrund.

— Och far gé fore 1 kon pa Liseberg.

Lis mer om Agrenskas syskonarbete pd www.syskonkompetens.se

Pa webbplatsen finns bland annat samtalsverktyg och ldstips. Ddr
finns ocksa 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
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allvarligt hjdrtfel, och i filmen pratar Hugo med sin pappa om hur det
kdnns att ha en bror som dr sjuk.
http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratmandlar-
och-syskonkarlek/

Lasse har aldre syskon

Lasse och hans tvé syskon dr som vilken syskonskara som helst,
menar fordldrarna. Ju dldre syskonen blivit, desto mer utbyte har de av
varandra. Storasyster har flyttat hemifrdn, men hon kommer och
hilsar pa. Anda sedan de var sma har hon och Lasse varit mest lika
varandra, tycker fordldrarna. Bada gillar datorer och &r duktiga pa
matematik. Och &r lika envisa.

Bada sonerna ér valdigt sjdlvgaende och klarar sig bra i vardagen.
Men dnda finns en oro hos fordldrarna hur det ska ga &r de blir dldre
och ska flytta hemifrén, skaffa sig jobb och en egen vardag.

— Vi hoppas att de ska fé det stod de behdver, sdger Kerstin och Olle.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sirskilda behov tidigt har
kontakt med tandvérden, giirna en barntandvéirdsspecialist. Om
det finns svarigheter med tal, sprik och dtande behdvs dven
kontakt med logoped.

Det séiger overtandlikare Marianne Lillehagen och logoped Lisa
Bengtsson, som arbetar pa Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska p4 Lilla Amundén
samt pd Odontologen, Gdteborg. Det ér ett nationellt kunskapscenter
med syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen om
tandvérd, munhélsa och munmotorik hos barn med sillsynta
diagnoser. Kunskapen sprids for att bidra till ett béttre
omhédndertagande och en hogre livskvalitet for de berdrda
patientgrupperna och deras anhoriga.

I Sverige finns ytterligare tva kompetenscentrum for séllsynta diagnoser
som ror munhilsa, 1 Umed och 1 Jonkoping

MHC-basen
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Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedséattningar och sjukdomar. Efter godkdnnande fran
foréldrarna gor en tandldkare och en logoped en dversiktlig
undersokning och beddmning av barnens munforhéllanden.
Observationerna, tillsammans med information som fordldrarna
lamnat, stills samman i en databas.

Mun-H-Center forsoker sprida informationen via hemsidan, app och
pa sociala medier.

Tand- och munvérd for barn och ungdomar med sérskilda behov
Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvarden ér sé bra att en
god munhélsa kan bevaras. Att komma igdng med goda vanor tidigt ar
viktigt. Alla bér anvdnda fluortandkrdm. Tandvarden rekommenderar
fordldrar att hjélpa sina barn med tandborstningen och borsta tva
ganger om dagen.

Det finns ménga olika typer av hjdlpmedel som kan underlitta
munvarden. Tandvérdspersonalen hjalper till att individuellt prova ut
lampliga hjélpmedel.

Munhiilsa vid dystrofia myotonika

Symtom som kan — men inte behover — forekomma vid DM dr:

¢ Bettavvikelser, exempelvis frontalt 6ppet bett (mellanrum mellan
framténderna i 6ver- och underkike) och dppet bett (ingen kontakt
mellan sidotidnderna vid hopbitning)

e Smal, hog gom

o Kikledsbesvir, till exempel svarighet att gapa

¢ Nedsatt salivproduktion

e Svarighet att borsta tinderna rena péd grund av paverkan pa
hianderna, vilket l4tt leder till tandk6ttsinflammation

Ojidmna tandrader, till exempel trangstdllning, gor det svarare att hélla
rent i munnen.

Tand- och bettutvecklingen ska foljas upp, liksom gapformagan.
Kékledsbesvir bor utredas och vid behov behandlas.

Informera om eventuella mediciner och ansvarig likare.

Vissa mediciner kan ge muntorrhet och ddrmed 6ka risken for karies.
Ga regelbundet till tandvéarden for forstarkt forebyggande tandvérd.
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— Om barnet ska behandlas 1 narkos &r det viktigt att samplanera det
med tandvarden sa att vi blir sd effektiva som mojligt och belastar
familj och barn sé lite som mojligt, siger Marianne Lillehagen.

Att tinka pa for barn med dystrofia myotonika:

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 tandlékaren och stolen
hen ska sitta i. (Anvéndbara bilder finns pd www.bildstod.se, och

www.kom-hit.se)

e Tal- och kommunikationstréning &r ofta motiverad. En del
barn behdver ocksé dt- och svéljtraning hos logoped.

Munmotorik vid dystrofia myotonika

Det finns i1 dagslidget 127 personer med DM1 i Mun-H-Centers
kunskapsdatabas, 1 dldrarna 0-60 ar.

Ungefir hédlften av dem har svarforstaeligt tal eller saknar tal. 38
procent har &t- och dricksvarigheter, 22 procent har problem med
salivkontroll.

Vid observationen under familjevistelsen hade négra barn littare
talsvarigheter men som de kunde kompensera bra for. Talet kunde
vara nasalt och lite otydligt. Stamning forekom hos flera barn.
Munnen kunde vara 6ppen 1 vila och ansiktsmimiken utslétad.

— Foréldrarna rapporterar ocksé dtsvarigheter/tuggsvérigheter,
bitovanor och tendens till létt salivldckage, sdger Lisa Bengtsson.

Oralmotorisk tréning inriktas pa att stodja funktioner som sviktar pa
grund av muskelsvaghet. Tridningen kan séttas in for att bevara och 1
vissa fall forbéttra forutsattningarna att exempelvis kontrollera
saliven, forbéttra dt- och tuggférmégan och artikulationen.

Manga barn med avvikande motorisk, sensorisk eller kognitiv
utveckling har en vana av att bita pa saker, som fingrar eller foremél
av olika slag. Det dr viktigt att utreda orsaken till bitovanan. Biter
barnet for att lindra smaérta, for att undvika obehag eller ar det
sjalvstimulerande? Behandlingen kan gé ut pa att dtgérda eventuell
smadrta eller obehag, hitta andra sétt att kommunicera eventuell smérta
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pa eller att erbjuda nagot annat att bita pa, som exempelvis en sa
kallad "chewy tube”.

En del barn med DM har problem med att kontrollera
saliven/salivlackage. Det kan ha ménga olika orsaker, sdsom oral
dyspraxi (svarigheter vid planering av munrorelser), svédljsvarigheter,
Oppen mun, framétlutande huvudhallning och ibland medicinering.

— Det finns inte en enda 16sning pa salivldckage. Det behovs en
beddmning av orsaken och ofta samarbete mellan flera olika
professioner, sdger Lisa Bengtsson.

Ett forsta steg ér att kontrollera sittstéllning och huvudhallning,
eventuellt trdna oralmotorik och se dver eventuellt behov av
tandreglering. Man kan ocksa trdna upp beteende, till exempel léra sig
att komma ihag att svélja oftare.

Andra behandlingssteget, om dtgarderna inte far effekt, ar
medicinering, eller i sista hand kirurgi.

Bista hjélpen hemmavid finns i nutritionsteam vid &tsvarigheter,
annars habiliteringsteamen dér det finns mycket kompetens. For de
barn som inte tillhor habiliteringen finns logopedmottagning och pa
vissa héll 1 landet, oralmotoriska team. Fraga din tandldkare eller
logoped.

Mun-H-Center ér ett nationellt kunskapscenter som familjen eller
personal inom tand- och sjukvérd kan konsultera.

Lds mer om oralmotorik i skriften ”Uppleva med munnen och hur
man kan stimulera oralmotorisk formdga i vardagssituationer”. Den
gar att bestdlla via Mun-H-Centers webbplats.

Lasse idag

Foréldrarna beskriver sin yngste son, Lasse som en glad, 6ppen,
pratsam och lite kramig kille.
— Han pratar mycket, sdger Olle.
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— Jag var sjélv valdigt blyg som liten. Det var inget som jag ville att
mina barn skulle bli, darfor jag har uppmuntrat barnen att vara
utatriktade. Dagens skola dvar eleverna frén tidig élder att tala infor
grupp, vilket gor att de blir mer utatriktade, sdger Kerstin.

Lasse dr intresserad av datorer och teknik. Malet 4r att efter sitt extra
ar soka in pd en gymnasielinje med el-teknik-data. I framtiden vill han
girna jobba med nagot i den branschen.

Han vill ocksé ha en Epa-traktor, men fordldrarna har avratt honom.
For vem skulle fixa med den?

— Nu léngtar han bara tills han kan borja 6vningskora och ldsa in
teorin fOr att ta korkort, sdger Olle.

— Det dr bra att veta att bade han och storebror kan gora ett ”praktiskt”
test 1 simulator for att avgora om de dr lamplig att kora bil, sdger
Kerstin.

Storebror Bosse tog mopedkort trots sin dyslexi. Han fick hjélp att
ldsa fragorna vid teoriprovet. Provet gick bra.

— Den som &r motiverad klarar mer &n man forst tror, sdger Olle om
storebror Bosse.

— Sé dr det med Lasse ocksa. Jag tror han fixar att skaffa sig ett
korkort, sdger Kerstin.

P4 sin fritid dr Lasse med i scouterna. Och han spelar LAN med nagra
killar som &r tva ar dldre, 18 ar.

— Han méste dnd4 vara ganska bra eftersom han far vara med i génget
och spela, sdger Olle.

Samhallets stodinsatser

Cecilia Stocks, socionom pa Agrenska i Géteborg,
informerade om det stod som familjerna kan ha ritt till fran
Forsikringskassa och samhillets ovriga stod.

Forsdkringskassan har dndrat sitt arbetssétt for att moten ska bli
enklare, tryggare och mer personliga. Forsakringskassan har numer en
guide pa sin webbplats, dir man kan skapa sin egen sammanstéllning
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av de bidrag, som barnet eller ungdomen kan ha ritt till. Se pa
forsakringskassan.se

Ovriga forindringar ér bland annat:

En kontaktperson hos Forsdkringskassan. De som har storst behov
av stod ska erbjudas en kontaktperson med ansvar for att samordna
alla kontakter med forsékringskassan.

Stod till fordldrar med barn som ér svirt sjuka eller har en
funktionsnedsittning. Mojligheten att kunna fa stod fran
forsikringskassan redan pé sjukhuset eller habiliteringen finns redan
pa vissa stdllen och det ska nu utdkas till att bli tillgdngligt i hela
landet.

Forenklade och samordnade uppféljningar. For att gora vardagen
mer forutsdgbar och trygg for den som har en funktionsnedsittning
ska forsdkringskassan samordna och forenkla de lagstadgade
uppfoljningarna inom olika drenden som den enskilda har hos
forsdkringskassan.

Kortare vintetider pa beslut

En egen plan for framtiden for elever som gir pa gymnasiet och
har aktivitetsersittning

Enklare digital kontakt med Forsakringskassan

Sambhillets ovriga stod

Samhéllets ovriga stod utgdr bland annat frén tva lagar, LSS Lagen
om stdd och service till vissa funktionshindrade och Socialtjinstlagen,
SoL.

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

1)... med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstdnd
2)...med betydande eller bestaende begadvningsmassigt
funktionshinder eller hjdrnskada i vuxen alder foranledd av yttre vald
eller kroppslig sjukdom

3) ... med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa normalt aldrande,
om de &r stora och fororsakar betydande svarigheter i den dagliga
livsforingen och ddrmed ett omfattande behov av stdd eller service.
Den som beddms inga i ndgon av dessa personkretsar kan beviljas
insatser enligt LSS. LSS é&r en réttighetslag med 10 olika insatser for
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att ge goda levnadsvillkor for personer med funktionsnedsattning. Hér
ar ndgra av dem:

Avlosarservice i hemmet

Avlosarservice 1 hemmet gor det mojligt for anhoriga att fa
avkoppling och utrétta sysslor utanféor hemmet. Det kan erbjudas som
regelbunden insats eller som 16sning vid akuta behov.

Korttidsvistelse

Stodfamilj, korttidsvistelse, helg- och sommarléger ar insatser for att
ge barnet mojlighet till personlig utveckling. Att komma till en
stodfamilj eller en korttidsverksamhet kan ge barnet miljdombyte och
samtidigt ge anhdriga en mojlighet till avldsning.

Ledsagarservice och kontaktperson dr andra mojligheter till personligt
stod utanfor familjen.

Anhorigstod

Enligt Socialtjanstlagen, SoL 5 kap 10 § ska kommunen ocksa erbjuda
stod till anhoriga. Med anhdriga menas en familjemedlem, (till
exempel dldre syskon, mor- och farforédldrar) god vin till ndgon med
fysisk eller psykiskt funktionsnedsittning.

Som anhorig kan man fa majligt att delta 1 samtalsgrupper eller
individuellt anpassat stod och fa tips rad och hjédlp med kontakter.
Detta stod ska sokas hos kommunens anhorigkonsult. Denna tjdnst
kan heta olika i olika kommuner.

SoL

De insatser som ges via LSS kan ocksa ges med stdd av
socialtjanstlagen.

— Ni har alltid rétt att soka en insats och fa ett skriftligt besked om
beslut, sédger Cecilia Stocks.

Stod soks hos socialsekreterare pd Individ- och Familjeomsorg i
kommunens socialtjdnst. Familjen kan ocksa vinda sig till kurator pa
habilitering eller sjukhus for att fa hjdlp med olika stddinsatser.

Det hiir giller i forskola och skola
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Enligt skollagen 1 kap 4 § ska skolan ta hénsyn till elevers olika
behov. Det innebar att elever ska ges stdd och stimulans att utvecklas
sa langt som majligt.

— Skolan ska uppvdga skillnader i elevers forutséttningar att
tillgodogora sig undervisningen, sdger Cecilia Stocks.

Enligt skollagen har barnen ritt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Om det finns oro for att en elev inte kommer né
kunskapsmalen i skolan skall rektorn kontaktas. Rektorn har ett ansvar
att skyndsamt utreda om en elev ér i behov av sidrskilt stod.
Utredningen gors tillsammans med elevhilsan. Det kan till exempel
vara skolskoterska, kurator, specialpedagog eller skolpsykolog som
gOr utredningen.

Ifall eleven dr 1 behov av sarskilt stod skall ett dtgdrdsprogram
uppréttas for hur eleven ska klara kunskapsmal och vilket stod som
kravs. Det &r rektorns ansvar att eleven far ett atgédrdsprogram om det
behovs.

Stodéatgirder

Stodatgirderna till en elev med funktionsnedsittning kan se olika ut
och exempelvis bestd av handledning och fortbildning av personal.
Eleven kan ocksé fa en resursperson i skolan. I andra fall gors en
omorganisation sa att eleven undervisas i en mindre grupp. Aven
anpassning av lokal eller laromedel kan rdknas som stod.

Skolan har skyldighet att ta hdansyn till elevers olika behov, samt ge
stdd och stimulans sa att elever utvecklas sa langt som mojligt.

Grundsirskolan

For elever med utvecklingsstdrning finns grundsirskolan.
Bedomningen av om eleven ska tas emot i grundsirskolan gors av en
sarskild ndmnd eller styrelse i hemkommunen. Utredningen ska
omfatta en pedagogisk, medicinsk och social bedomning.

Sarskolan dr en egen skolform med egna kursplaner. Den delas in i
traningsskola och grundsérskola. Den som gér i kan vara integrerad i
klassen eller 1 en sdrskoleklass pa en grundskola.

Tips infor moten med skolan

Som foralder till ett barn med funktionsnedsittning blir det ménga
moten med de parter som omger barnet. Forbered er vél infor sddana
moten och se till att ha med berdrda beslutsfattare.
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Det &r bra att ha en tydlig dagordning och fora protokoll om vem som
ska gora vad — och till ndr. Det 6kar chanserna att forslagen faktiskt
genomfors. Det dr ocksd viktigt att boka in en ny tid for terkoppling
och uppf6ljning av atgirderna.

— En forlésande fraga, som kan leda till kreativitet och ett gemensamt
engagemang ar: “Hur gor vi d&?” Sarskilt bra fungerar en sadan 6ppen
frdga om forhandlingarna mellan parterna gér trogt. Att fa till ett gott
samarbete och god samverkan kring barnet dr viktigt och allas ansvar.

Vart viinder vi oss?

Om familjen dr missndjd med nagot beslut som berdr barnet i skolan
vinder man sig i forsta hand till rektorn eller forskolechefen. Nista
instans dr ansvarig tjdnsteman eller nimnd 1 kommunen. Man kan
dven vinda sig till Skolverket skolverket.se

Skolverkets upplysningstjanst: Tel: 08 - 527 332 00
upplysningstjansten@skolverket.se

Korkort

Att skaffa sig korkort &r drommen for ménga unga. Vid en
funktionsnedsattning kan det behdvas en sérskild utredning infor ett
beslut om personen &r lamplig att borja Gvningskora. Den behandlande
lakaren skickar da en remiss till mobilitetscenter (mobilitetscenter.se).
Pé mobilitetscenter testas den sokande bland annat 1 en simulator {6r
motorik, reaktionshastighet, uthéllighet, uppmérksamhet och
koncentrationsféormaga som har betydelse for bilkdrning.

Naér utredningen dr genomford skickas svar till 1dkare som tar stéllning
om den sokande ér 1dmplig att bli korkortsinnehavare.

Bostadsanpassning

Det 4r mojligt att soka bostadsanpassning hos kommunen. Atgirderna
ska vara "nddvindiga for att bostaden ska vara @ndamaélsenlig.”
Behovet ska styrkas av arbetsterapeut, ldkare eller annan sakkunnig.
Beslutet kan 6verklagas. Lis mer pa boverket.se

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjalpmedel och rekreationsresor. Pé sjukhus kan man fa hjélp med att
hitta fonder. De finns ocksé i bibliotekets bocker Alla dessa fonder
och Stora fondboken. Lansstyrelsen har en gemensam stiftelsebas:


https://webmail.agrenska.se/owa/redir.aspx?C=8cf96187abca43739ae9d62917396f25&amp;URL=http%3a%2f%2fwww.skolverket.se%2f
mailto:upplysningstjansten@skolverket.se
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stiftelser.lst.se/StiftWeb/SSearch.aspx. Vissa foretag hjélper ocksa till
att hitta ritt fonder for en mindre summa. Aven Svenska kyrkan har
fonder att soka.

Tips pa bra webbsidor

Agrenska.se — Agrenska
agrenska.se/syskonkompetens

1177 - Sjukvardsupplysningen

skolverket.se — Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
mfd.se — Myndigheten for delaktighet

do.se — Diskrimineringsombudsmannen
mun-h-center.se — Mun-H-center

notisum.se — Lagar pa nétet

nfsd.se — Nationella funktionen sillsynta diagnoser

for ovanliga diagnoser

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

Texterna produceras av Informationscentrum for ovanliga diagnoser
vid Goteborgs universitet i samarbete med ledande medicinska
experter och foretrddare for patientorganisationer. Kvalitetssdkring
sker genom granskning av en sérskild expertgrupp utsedd av
universitetet.

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

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

Lds mer pd: socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser


http://www.stiftelser.lst.se/StiftWeb/SSearch.aspx
http://www.agrenska.se/syskonkompetens
http://www.skolverket.se/
http://www.skolverket.se/
http://www.spsm.se/
http://www.mfd.se/
http://www.do.se/
http://www.mun-h-center.se/
http://www.notisum.se/
http://www.nfsd.se/
mailto:ovanligadiagnoser@gu.se
http://www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser
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Nationella funktionen for sallsynta diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omrédet séllsynta diagnoser har Socialstyrelsen
pa regeringens uppdrag inrittat Nationella Funktionen Séllsynta
Diagnoser, NFSD, som drivs av Agrenska.

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

...bidra till 6kad samordning och koordinering av hilso- och
sjukvérdens resurser for personer med séllsynta sjukdomar liksom
okad samordning med bland annat socialtjénst, frivilligorganisationer.
...bidra till spridning av kunskap och information till alla delar av
hélso- och sjukvérden och till an-dra berérda samhéllsinstanser samt
till patienter och anhoriga.

...bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter mellan de
aktorer som bedriver verksamhet pa omradet.

...1dentifiera mgjligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och
information med andra ldnder och internationella organisationer.

Agrenska, som driver NFSD, #r ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med
funktionsnedsittning, deras familjer samt professionella som de
moter. Mer om NFSD:s verksamhet kan du ldsa pd www.nfsd.se


http://www.nfsd.se/
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Dystrofia myotonika

En sammanfattning av dokumentation nr 534

Dystrofia myotonika dr en sjukdom som péverkar muskulaturen och flera organ i kroppen.
Den éar arftlig och orsakas av en férdndring 1 en gen.

Det finns olika former av sjukdomen: typ 1 och typ 2, samt en svér variant av typ 1
dér symtomen upptriader redan vid fodseln. Ungefar 1000 personer i Sverige har
dystrofia myotonika typ 1, medan typ 2 dr mindre vanlig.

Symtomen visar sig ofta i tondren i form av muskelstelhet, otydligt tal och svaghet i
hénder och fotter. Manga far efter hand bland annat hjértproblem,
hormonstorningar och typ 2-diabetes. Lindrig till medelsvar utvecklingsstorning
forekommer.

Barnen behover tidiga habiliteringsinsatser. Behandlingen anpassas efter varje
persons symtom och behov.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXKENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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