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ARTROGRYPOS, AMC
VUXENVISTELSE

Agrenska arrangerar varje ar vistelser for vuxna, med sillsynta
diagnoser, fran hela Sverige. Varje gang kommer ett antal personer
som har samma séllsynta diagnos, 1 det hér fallet artrogrypos, AMC.

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

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

Faktainnehallet fran foreldsningarna pa Agrenska ir grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Marianne Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig f6r allménheten har varje
foreldsare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med syndromet ingar en kortare intervju med en av deltagarna pa
vistelsen. I sammanfattningen av gruppdiskussionen om vardagsliv
och samhéllsinsatser beskrivs hur det kan se ut mer generellt for
deltagarna i gruppen. De personer som deltar 1 intervjuerna har i
verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbsida,
www.agrenska.se.
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Medicinsk information om artrogrypos, AMC

Som vuxen med AMC ir det viktigt att trina for att behalla
muskelstyrka och ledrorlighet. Daremot ska man undvika
overbelastning.

— Det handlar inte om hard trining utan om att hilla igang.
Roérelserna motverkar stelhet och smérta, siger Eva Kimber,
barnneurolog vid Regionhabiliteringen pa Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Artrogrypos eller artrogryposis multiplex congenita, AMC ir ett
beskrivande namn pa tillstind med medfédda ledfelstillningar.
Arthro betyder led, gryp betyder bdjd, multiplex betyder flertal och
congentia betyder medfodd.

— Minst tva leder ska vara paverkade och de ska finnas i olika delar
av kroppen om det dr artrogrypos. Lederna kan vara stela i antingen
striackt eller bojt lage, sdger Eva Kimber.

En uppskattning dr att omkring ett barn per 5 100 fodda i Sverige
har AMC. Varje ar far mellan 25 och 30 barn diagnosen.

Historik

Artrogrypos beskrevs 1 litteraturen forsta gdngen 1841 av Adolf
Wilhelm Otto. Diagnosen dr nimnd i ortopediska
sammanstéllningar fran 1930 - 1950. P4 1950- och 60-talet
beskrevs olika specifika tillstind av AMC. Pa 1980-talet visade
djurstudier att nedsatt fosterrorlighet ger medfodda felstdllningar i
lederna. Vid denna period paboérjades utredning och diagnostik vid
AMC. Pa 1990-talet borjade man kunna anvénda gendiagnostik for
att kartligga de érftliga formerna av artrogrypos, och kartldgga
vilka mekanismer som leder till nedsatta fosterrorelser.

P& 2000-talet har fortsatt molekyldrgenetisk diagnostik visat pa
specifika gener som dr paverkade vid vissa typer av AMC.

Orsak

Artrogrypos orsakas av att fostret under graviditeten rort pé sig
mindre dn normalt. Den minskade rorligheten hos fostret kan 1 sin
tur ha olika orsaker och bero pd muskelsjukdomar eller avvikande
muskelstruktur, sjukdomar i nerver, hjirna eller ryggmaérg eller
sjukdom hos modern, sdsom infektioner, langvarig feber och/eller
forsamrad blodtillforsel till livmodern. Nedsatt blodcirkulation hos
modern eller fostret kan ocksa vara en orsak, eftersom det leder till
syrebrist i1 fostrets vivnader.
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Nir ett foster ror sig for lite i moderns mage kan det forutom
felstillningar av lederna ocksa leda till sémre utveckling av
lungorna, tillvixthdmning, benskorhet och avvikelser 1 ansiktet som
liten haka, gomspalt och nedtryckt néstipp.

Olika typer av artrogrypos
Artrogrypos ér ett samlingsnamn for mer dn 200 olika tillstand.
Dessa kan delas upp 1 tre olika grupper:
e De som enbart har felstéllningar i armar och ben
e De som har dessa felstdllningar i lederna och &dven andra
avvikelser, som hjértfel, tarmproblem eller gomspalt
e De som har felstéillningar i lederna och paverkan pé centrala
nervsystemet, det vill sdga hjarnans tillvixt och utveckling.

I den f6rsta gruppen finns bland annat amyoplasi, som ér den
vanligaste formen av artrogrypos. Den kallas ocksa “’klassisk
artrogrypos”. Till gruppen hor ocksé distal artrogrypos typ 1
(DAT), den nist vanligaste formen av syndromet. Det finns flera
olika former av DA, det dr inte kéint vilken som &r vanligast: DA1
eller DA2B.

Vid amyoplasi (a- ingen, myo- muskel, plasi- utveckling) utvecklas
musklerna inte som de ska, vilket i sin tur leder till felstdllningar i
lederna.

I en epidemiologisk studie av Niklas Darin med flera kartlades alla
med AMC som f6tts 1 Viastsverige 1979-1994. Den visade att ett
barn per 5 100 fodda fick diagnosen AMC. Av dem hade en
fjardedel amyoplasi, en fjardedel artrogrypos dér centrala
nervsystemet (hjdrnan) ar paverkat och en fjdrdedel hade paverkan
pa muskler och nerver. Den sista fjdrdedelen &r en blandad grupp
dér olika tillstdnd finns samlade.

Som jdmforelse vet man att ungefdr ett barn pd hundra nyfodda har
en enstaka felstillning i lederna. Ett till tva barn av 1000 fodda har
klumpfot, medan cirka sju barn av 1000 f6dda, fods med
hoftledsluxation eller instabilitet. Dessa har alltsa inte AMC.

Arftlighet

Den vanligaste formen av artrogrypos heter amyoplasi och &r inte
arftlig. Det finns andra former av syndromet som kan &rvas vidare
till nésta generation.

Vid de typer av artrogrypos som dr dominant arftliga (dir ena
fordldern ar frisk och den andra har tillstdndet och dr anlagsbarare)
ar sannolikheten att varje barn far syndromet 50 procent. Vid
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recessivt drftliga former (dir bada fordldrarna ar friska
anlagsbirare) &r sannolikheten 25 procent.

— I de fall dér det inte gér att séga vad AMC beror pa brukar
genetikerna sétta en genomsnittlig upprepningsrisk pd fem procent.
Det innebaér att vissa inte alls riskerar att fora den vidare, medan
andra har en hogre risk dn sa, siger Eva Kimber.

Amyoplasi

Amyoplasi dr den vanligaste formen av artrogrypos. Det orsakas av
en skada pa ryggmirgens framhornsceller och forekommer hos
cirka ett barn per 10 000 fodda.

Tillstandet &r lite vanligare hos pojkar och hos tvillingar (ena
tvillingen &r paverkad) dn hos andra. En sannolik orsak ar stord
blodcirkulation till fostret vid ndgot tillfdlle under de forsta tre
graviditetsmanaderna.

— Vid amyoplasi utvecklas vissa muskler inte eller bestér av véldigt
tunna fibrer, sdger Eva Kimber.

Typiska felstéllningar i lederna vid fodseln dr indtrotation av axlar,
strackta armbagar, bdjda handleder, klumpfotter eller andra
fotfelstdllningar och oftast ocksa felstédllning i hofter och knén.

— Studier har visat att det sker viss tillvdxt av de paverkade
musklerna, sirskilt under den forsta tiden efter fodseln, da
ledrorligheten dr lattast att paverka. Déarfor dr det viktigt att det lilla
barnet borjar tidigt med trining, sdger Eva Kimber.

Vanligt forekommande vid amyoplasi dr fodelsemirke (ytligt
hemangiom, ocksé kallat storkbett) i pannan eller i ansiktets
mittlinje. Gropar eller indragningar 6ver lederna syns ocksa ofta
och beror pé ororliga leder under fostertiden. Amyoplasi medfor
ofta svér motorisk funktionsnedsittning, men ingen intellektuell
paverkan.

I en ny studie har professor Judith Hall vid University of British
Columbia i Vancouver i Canada gétt igenom journalerna for 560
personer med amyoplasi. Studien visar att det dr vanligast (55
procent) med symmetrisk paverkan i armar och ben. I den nist
vanligaste gruppen (16,5 procent) berors enbart de ovre
extremiteterna, det vill siga armar och hénder. I en tredje grupp éar
bara de nedre extremiteterna, alltsa ben och fotter paverkade (15,5)
procent. Den fjérde gruppen har stérre svarare paverkan med bojda
armbagar och stel ryggrad (7 procent). I den minsta gruppen (4,8
procent) finns individer med asymmetrisk paverkan, dir bada
armarna och ett ben eller badda benen och en arm &r paverkade.
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Distal artrogrypos, DA

Distal (= langst ut) artrogrypos ér den nést vanligaste formen av
artrogrypos. Det dr en grupp med omkring tio olika tillstdnd.
Typiska felstillningar 1 hénder och fotter vid fodelsen, ofta
klumpfotfelstdllning, och varierande paverkan i 6vriga leder. Distal
artrogrypos kan drvas autosomalt dominant, autosomalt recessivt
eller uppkomma genom sporadiska nymutationer.

Nedsatt fosterrorlighet orsakas av mutationer i gener som kodar for
(utgdr receptet for) musklernas sammandragande element vid vissa
typer av distal artrogrypos. Vid andra typer kan bindvdven vara
paverkad.

Utredning och diagnos

For att stilla diagnos vid missténkt artrogrypos ér klinisk
undersokning det allra viktigaste, med bedomning av ledernas och
musklernas funktion och eventuell paverkan pd andra organ.
Barnets motoriska forméga, intellektuella utveckling och eventuella
andra problem kartldggs. Utover den kliniska undersokningen
behdver man gora en noggrann analys av familjens
sjukdomshistoria bland annat for att ta reda pd om det finns
sldktingar med liknande problem. Blodprover kan ibland behova
tas for kromosomanalys, test av laktat och muskelenzymer och for
DNA-analys (ifall man missténker ett specifikt genetiskt syndrom).
— Magnetkameraundersokning av hjérnan ingér vid misstanke om
paverkan pé centrala nervsystemet. Ultraljud eller
magnetkameraundersokning av muskler kan ocksa ingé i
utredningen, sdger Eva Kimber.

Behandling

En tidig diagnos ar betydelsefull for planering av den framtida
behandlingen. Rétt insatser, sédrskilt under de forsta tre till fyra
levnadsménaderna har en positiv paverkan pa ledernas rorlighet
och pa musklernas funktion. Den viktigaste behandlingen &r tidig
fysioterapi med tojning av strama leder och aktivering av
musklerna. Ortoser, gipsning och ortopediska operationer ingar
ocksa 1 behandlingen av ledfelstdllningarna.

— Artrogrypos har oftast en god prognos dven om personer med
diagnosen har ett stort behov av trdning och ortopediska atgérder,
sdger Eva Kimber.
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Vuxen med artrogrypos

Som vuxen med artrogrypos ér det viktigt att fortsétta att rora pa
sig for att uppratthalla ledrorlighet och muskelfunktion.

— Bassédngtrining kan vara lampligt till exempel for den som kan
vara i bassdng. Det dr skonsamt for kroppen, sdger Eva Kimber.

Maénga sitter i rullstol och rér sig kanske inte s& mycket. Overvikt
kan da bli ett problem och ska helst undvikas eftersom det i sig
paverkar hela kroppen pa ett ogynnsamt sitt, menar Eva Kimber.
Béde nér det géller distal artrogrypos och vid amyoplasi upplever
de flesta en svaghet i muskler, med en 6kad uttrottbarhet och det ar
vanligt med vérk 1 muskler och leder.

— De symtomen ir lika de symtom som personer som haft polio 1
barndomen ofta far senare i livet, sdger Eva Kimber.

Prognosen beror pa vilken typ av artrogrypos det &r och om det
ocksa finns ndgon annan diagnos med bidragande problematik.
Det finns muskelteam som utreder och foljer upp personer med
muskelsjukdomar i olika regioner i landet, och expert-team med
erfarenhet av diagnostik och behandling vid AMC i Stockholm och
Goteborg. AMC-teamen tréffar barn och ungdomar med
artrogrypos, men pa vuxensidan finns inte motsvarande
verksamhet. Som vuxen med AMC har man kanske oftast kontakt
med sin primérvardslékare, och ibland med handkirurg,
ortopedlikare eller genetiker, men inte med ett samlat team.

— Det borde finnas sdrskilda center som kunde samla pa sig
kunskap och erfarenheter och ge bra rad. Idag finns inte det men
det méste vi jobba for att det blir. Det som ligger ndrmast den
tanken ar vuxenhabiliteringen men ocksa de olika muskelteamen
som redan finns och som skulle gé att utveckla mera, sédger Eva
Kimber.

Idag ar risken stor att den som dr vuxen och har artrogrypos har
svart att hitta en doktor som har kunskap och erfarenhet av
tillstandet.

Centrum for Sillsynta Diagnoser (CSD) utvecklas ocksa i de olika
regionerna i Sverige.

— Det dr en bra sak och kommer forhoppningsvis dven att innefatta
vuxna i framtiden, sdger Eva Kimber.
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Studier

I en fransk studie frdn 2016 gjordes en funktionell beddmning med
gangtest och funktionstester for Ovre extremiteter hos 39 vuxna
personer med artrogrypos (25 hade amyoplasi, 8 DA, 6 andra
varianter av artrogrypos). Medelédldern hos personerna som var
med 1 undersdkningen var 34,8 ar.

— Det man sag sammanfattningsvis var en mattlig paverkan pa
sjdlvstidndighet och oberoende, alltsd ett visst hjdlpbehov.
Gangformdgan var mest paverkat i vardagen. 28 personer kunde gé
langsamt med hjilp eller hjdlpmedel, tre personer var inte gaende,
sdger Eva Kimber.

De som hade distal artrogrypos, DA, var mindre begriansade én de
med amyoplasi.

I en amerikansk enkétstudie fran 2017 undersoktes rorligheten hos
177 personer med artrogrypos fran 15 ldnder. Det var 72 procent
kvinnor som svarade pé enkdten och medeléldern pd de som deltog
var 39 ér. De fick svara pd frdgor om boende, forflyttningsformaga
och fysisk forméga. 90 procent var paverkade i bdde dvre och nedre
extremiteterna, 35 procent hade skolios, och 16 procent hade
kdkproblem. I medeltal hade de genomgétt nio operationer var av
extremiteter. 75 procent hade ett sjdlvstindigt boende, ensamma
eller med en partner. 50 procent hade kronisk ryggvirk, 60 procent
ledvérk och knappt 50 procent behandlades med smartstillande
medicin. Jimfort med USA:s befolkning var det tre gdnger
vanligare i den har gruppen med hogre utbildning. De hade ldgre
fysisk funktions- och aktivitetsnivd dn 6vriga befolkningen men
lika stor eller hogre livskvalitet.

Litteratur

Det finns en atlas om artrogrypos: ”Arthrogryposis, a Text Atlas”,
av Staheli, Hall med flera, som gar att ladda ner gratis fran Internet.
Det finns ocksd manga vetenskapliga artiklar om diagnosen. En hel
del information gér att se pd Centrum for séllsynta diagnosers
hemsida. Olika brukarforeningar har hemsidor med litteraturtips.
Den svenska brukarféreningen heter AMC-foreningen i Sverige,
amcforeningen.se. NORD, National organisation for Rare
Disorders, den amerikanska motsvarigheten till Centrum for
séllsynta diagnoser har ocksé en bra hemsida med information.
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Fragor till Eva Kimber:

Ortopedi

Artrogrypos

Resurscentra och behandlingsteam

e AMC-mottagningen och Regionhabiliteringen vid
Sahlgrenska Universitetssjukhuset, Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus i Géteborg

e Neuromuskulédrt Centrum pa Sahlgrenska
Universitetssjukhuset

e AMC-teamet, Astrid Lindgrens Barnsjukhus i Stockholm

e Habiliteringscenter i Stockholm vuxna (6verldkare och
enhetschef Monica von Heijne)

e AMC-foreningen i Sverige

e Sillsynta diagnoser, sallsyntadiagnoser.se

e TRS kompetansesenter, Sunnaas Sykehus i Norge

Ar det bra att regelbundet g till fysioterapeut och fi hjilp att ta
ut ledrorlighet och trina musklerna?

— Det man inte kan gora sjdlv, dr det bra att fa hjalp med, sa att
rorelserna gors pa rtt sétt.

Finns det kopplingar mellan artrogrypos och hjirtsjukdom?
— Det finns inga kopplingar mellan amyoplasi eller de vanligaste
formerna av distal artrogrypos och hjartsjukdom.

For att forbéttra rorlighet och funktion vid ledstelhet finns
ortopediska behandlingar att tillgi. De flesta gors pa det lilla
barnet.

— Det ir ocksa Littare for ett barn med dess mjukare leder att
na framgang i 6kad rorlighet in vad som ir mojligt for en
aldre person, sager Ann-Charlott Soderpalm, overlikare vid
barnortopeden, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i
Goteborg.

Ortopedi betyder raka barn.

— Namnet kommer av att man for linge sen sdg att det fanns barn
med krokiga ben och forsokte géra dem raka. Det kunde handla om
olika tillstand till exempel D-vitaminbrist eller sjukdomar. Nu
anvands uttrycket i alla sammanhang nédr man jobbar med skelett
och leder, sdger Ann-Charlott Séderpalm.

Ledstelhet hos barn med artrogrypos utvecklas i fosterlivet och ser
olika ut beroende pa hur sjukdomen tar sig 1 uttryck.
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— Artrogrypos kinnetecknas av en paverkan av minst tva stela leder
i olika delar av kroppen, sdger Ann-Charlott S6derpalm. Nar det
giller de nedre extremiteterna har barnet ofta stela hofter som kan
vara ur led, knén kan vara stela i bakatbojt ldge eller 1 dverstriackt
lage. Fotterna kan vara vinklade snett, inat eller utat.
Muskelstyrkan forblir oftast oférandrad vid artrogrypos.

Det innebér att en muskel som &r svag 1 viss mén alltid kommer att
vara det. P4 samma sétt forblir en starkare muskel ganska stark upp
1 dren.

— Det gér att trdna upp muskelstyrkan nigot, men generellt kommer
den svaga muskeln att forbli svagare livet ut, sdger Ann-Charlott
Soderpalm.

Det ar viktigt att paborja rorlighetstrdning och behandling tidigt i
livet. Behandlingen blir olika beroende pé hur ledstelheten ser ut.
Om bade fotter, knileder och hofter ar felstidllda och stela, dr det
klokt att forst behandla fotter och knén och 1 ett nagot senare skede
hofterna.

— Ibland ar det dock mdjligt att behandla alla leder samtidigt. Vid
behov av gipsbehandling ska den vara sa kort som mgjligt for att
rorlighetstrdningen hos barnet ska kunna paborjas, sdger Ann-
Charlott S6derpalm.

Ortoser och skenor kan anvéndas for att behélla en stillning 1 en led
eller for stretching, men dven som stdd 1 exempelvis stdendet. Om
operation bedoms som nddvindig dr principen i allménhet att ett
yngre barn foretradesvis opereras med sa kallad mjukdelskirurgi,
som innebar forlingning av muskler och senor. Operation pa skelett
utfors oftast pa nagot dldre barn. Det §vergripande malet vid
behandling av hofter, knileder och fotter dr att optimera stéllningen
1 lederna for bédsta mojliga belastningsvinklar i stdende och
stabilitet 1 gdende.

Fotfelstillningar

AMC kan medfora felstillda fotter. Foten kan vara

indtvriden (PEVA, pes equino varus adduktus), i vardagligt tal ofta
kallad klumpfot, eller utatvriden.

Behandlingen av dessa fotfelstillningar gér ut pé att i barndomen
toja foten mot rétt stéllning, gipsa den och sedan géra om
proceduren en gang i veckan under cirka atta veckor. Darefter gors
ortoser som kan tas av eller pd for att samtidigt goéra det mojligt att
trana rorligheten.

— Tanken med véra ldngsamma tdjningar &r att det felstédllda
skelettet ska kunna formas mer normalt och det maste fa ta tid. Det
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giller dven senor och ledband som ocksa behover tdnjas och
stretchas, sdger Ann-Charlott Soderpalm.

Vid svara fall, dér foten inte gér att boja pé ett tillfredsstéllande
satt, kan operation bli nddvindig redan tidigt i barnets liv. Men det
blir sillan aktuellt fore sex ménaders alder.

Tiden man har pa sig att tdja foten till ratt lage &r fram till
sjudrséldern. D& har skelettet satt sin form och det enda som hjalper
ar operation av skelettet.

— DA tar man ut kilar ur skelettet och moblerar om sé att foten blir
funktionell. Sedan far foten ldka i mellan sex och tolv veckors tid
beroende pd hur gammal personen dr, sdger Ann- Charlott
Soderpalm.

Knifelstillningar

Knileden kan antingen vara stel 1 ett mycket bojt lage eller stel i ett
overstrackt lage, sa att knéet dr bojt bakat at fel hall. Beroende pa
hur stor felstdllningen &r och hur stel leden dr kommer det att
paverka sittandet och staendet i olika grad. Malet med
behandlingen &r att gora knéets rorlighet och stédllning sd normal
som mojligt.

— I borjan bestdr behandlingen av tdjningar, vid behov gipsar vi
flera ganger for att behalla uppnétt ldge i leden. Ofta kan vi relativt
snart borja med ortosbehandling, siger Ann-Charlott S6derpalm.
Ifall ett bra ldge inte nés trots tojningar och gipsbehandling
overvigs operation. Vid ett overstriackt knéd kan det innebéra en
operation med forlangning av larmuskeln sé att knéskalen gér att
flytta nerdt, vilket innebér att knéet gar léttare att bja. Vid ett
alltfor bojt och stelt knd, kan senor i kndvecket delas och forlangas
for att barnet ska kunna striacka béttre pa knéet.

— Det l6nar sig 1 allménhet inte att gora stor kirurgi pa skelettet 1
tidig alder eftersom felstdllningarna ofta kommer tillbaka 1 takt
med att barnet véxer. Skelettkirurgi 6vervégs dock 1 vissa
situationer och sarskilt om barnet blivit dldre, éver tio ar.

Hoftfelstillning

Ungefir tva tredjedelar av barnen med AMC har nagon felstillning
av hofterna. Ofta dr barnens hofter bojda och utdtvinklade nér det
ligger ner.

Ledpannan 1 hoftleden kan 1 vissa fall vara déligt utvecklad och en
eller bdda hoftlederna kan ligga helt ur led, sa kallad luxation. Om
hoften dr mojlig att lyfta pé plats, gors det direkt. Fortsatt
behandling sker under tolv veckor i en skena for att hoften ska
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stabiliseras i korrekt lage. Ligger hoften fixerad ur led krivs
operation.

— Oftast atgdrdar vi inte fixerad hoftledsluxation med operation
forrdn barnet dr omkring ett &r gammalt om det har AMC, siger
Ann-Charlott Soderpalm.

Som vuxen dr det andra ortopediska atgirder som giller. I sista
hand om inte hoften mar bra eller om personen har stindig virk,
kan det bli aktuellt med en hoftprotes.

— D4a maste det finnas muskler runt om hoften som fungerar, séger
hon.

Uttrottbar muskulatur

Naér det géller muskulatur och rorlighet som dldre kan den som har
artrogrypos sannolikt drabbas av uttréttbarhet. Man kan inte riktigt
jamfora det med situationen hos de personer som en gang i sin
barndom fick virussjukdomen polio, men dnda ta det som exempel.
— Dessa individer har under det akuta tillstandet i barndomen blivit
svaga i sin muskulatur, men sedan tillfrisknat och kan i viss méin
under lang tid ha ként sig starkare. Senare intrader vad vi kallar
postpoliosyndrom och under &ldrandet blir muskulaturen aterigen
svag och mycket litt uttrottbar, sdger Ann-Charlott S6derpalm.
Naér det géller AMC ér det stora individuella skillnader bade vad
géller grundorsaken till ledstelheten och musklernas styrka och
funktion. Det gar att ta en biopsi av muskulaturen for att fa mer
information. Musklerna kan ocksa utredas med elektromyografi
(EMG), en teknik som anvinds inom medicinen for att méta
musklernas respons pa stimulering frén nervsystemet.

— Jag vet inte om dessa undersokningar leder till en fordndring for
den enskilda individen. Men personen fér svar pa fragor om hur
dess muskler fungerar, siger Ann-Charlott S6derpalm.

Ortoser med mera

Bade som vuxen och som barn kan man ibland behova extra stod
for att kénna avlastning av lederna. Det kan handla om inligg i
skor, korsetter och sa vidare.

Sammanfattningsvis

Genom ortopediska atgirder gér det ibland att uppna 6kad rorlighet
1 leder eller dndrat rorelseomfing.

Det gar inte att gora svaga muskler starkare genom en operation.
Men genom att korrigera en felstillning till ett béttre ldge gar det
att skapa forutséttningar for béttre balans och funktion samt
minskad smarta.
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Fragor till Ann-Charlott Soderpalm:

Jag fick diagnosen AMC for ett dr sedan och har levt ett vanligt
liv fram till da. Kan jag ha éveranstringt kroppen genom att gd
mycket. Ar det redan frin borjan svaga muskler som jag har
trottat ut och som kommer att krascha nu?

— Det ar svart for mig att siga om du har 6veranstrangt dig utan att
undersoka dig. Jag kan bara relatera till poliopatienterna. Om de ar
gangare nér de &r dldre vill polioldkaren girna att de underléttar for
sig sjélva genom att anvénda ganghjdlpmedel {Or att spara sig,
eftersom deras muskler léttare blir uttréttbara.

AFr det bindviven som blir svag eller iir det muskulaturen eller iir
det alltihop?
— Jag tror det ar alltihop.

Jag ir opererad sex gdnger pd varje fot eftersom jag har
klumpfot. Ar det pi grund av AMC jag har mdst operera sd
mdnga gdnger?

— Ja det ér det. Hade du bara haft klumpfot sa kanske det rdackt med
att dela hilsenan i samband med t6jning och gipsbehandling i
nyfoddheten. Nir det krdnglar under den behandlingsperioden
misstdnker vi ibland en bakomliggande diagnos som till exempel
AMC.

Behandling av armar och hander

Det gir att gora en del kirurgiska ingrepp for att justera
felstillningar i skuldra, armar och hinder. Det siger Ann
Nachemson, overlikare i handkirurgi som ansvarar for
handkirurgisk behandling av barn med artrogrypos vid
Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg och ingar i
teamet vid AMC-mottagning pa Regionhabiliteringen.

Barnet med artrogrypos har oftast lite underhudsfett, stram och
glansig hud och stramande hudveck pé fingrar och vid armbagar.
Alla leder 1 6vre extremiteter kan ha nedsatt rorlighet och vara
snedstéllda vid artrogrypos. Typiska ledfelstillningar dr
inatrotation av axlar, strackta eller bojda armbagar, inatbdjda
handleder och snedstdllda fingrar.
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Ann Nachemson betonar att behandlingen nir barnet ar litet mest
handlar om ortoser och passiv stretchning (nir ndgon annan
stretchar).

— En forutsittning for att barnet skall kunna utfora aktiva rorelser i
leden &r forstas att det fatt upp den passiva rorligheten i
motsvarande grad, sdger hon.

Ofta har barnet med AMC ocksa paverkan i nedre extremiteterna,
hofter, ben och fotter. Om det finns skél for kirurgisk behandling
prioriteras i de flesta fall nedre extremiteter for sddana operationer
fram till att barnet &r ett och ett halvt ar. Syftet dr att underlétta
formagan att std och ga. Under denna tid behandlas armar och
hénder med stretching och ortoser for att s& mycket som mojligt
forbattra det passiva rorelseomfanget 1 lederna.

— Vi forsoker gora behandlingar och ingrepp sé tidigt som mgjligt.
Dels ar strukturerna mjuka nér barnet &r litet och dels ar det viktigt
att barnet far en battre handfunktion eftersom det ar kopplat till den
allménna utvecklingen. Med en béttre handfunktion kan det gora
saker som utvecklar det, siger Ann Nachemson.

Muskler

Ett mojligt operationsingrepp éar att tillfora funktion genom att
transferera, flytta en muskel till en ny led dér det saknas funktion.
Vid en forsta undersokning kartldggs vilka muskler som finns for
att vardera om nagra muskler kan flyttas, utan att barnet forlorar for
mycket funktion.

— Vi kan till exempel transferera en ryggmuskel till en biceps
(armbégsbdjare), for att 6ka den aktiva armbagsrorligheten. Det ger
inte full funktion, men kan forbéttra mojligheten att nd med handen
till munnen. Det dr ocksd mojligt att transferera triceps
(armbagsstrackaren) till biceps men da forsdmras formégan att
stddja pa armen 1 strackt lage.

I handen kan man ibland forbéttra funktionen genom att
exempelvis strama upp stracksenan till tummen sa att den hélls ut i
bittre lige. Man kan ocksé genom hudplastikoperationer fordjupa
stramande hudveck speciellt mellan tummen och fingrarna.

Ann Nachemson visar ocksa hur en lite dldre patient, som blivit stel
1 handlederna i bojt lage, kunde fa upp den passiva rorligheten med
hjalp av ett distraktionsinstrument. Instrumentet fixeras i skelettet
och patienten far sedan sakta dagligen “skruva” upp leden i béttre
lage. Denna behandling ar ovanlig vid artrogrypos.

Oftast gors ocksé fler kirurgiska ingrepp pa de nedre
extremiteterna. Det dr ganska fi operativa dtgirder som kan goras
pa armar och hédnder for att 6ka funktionen sa att barnet léttare kan
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klara av att ta olika grepp och na foremaél, eller for att stddja sig pa
armarna.

Vuxen

De ovan beskrivna kirurgiska ingreppen gér ocksa att gora pa
vuxna.

— Men alla blir nagot stelare i1 bindvév, senor och rorlighet ju dldre
de blir oavsett om personen har artrogrypos eller inte. Det dr ocksé
sa att inldrda rorelsemonster véanjer vi oss vid. Det kan vara svart
att &ndra pa vanor. Det far vi tdnka pa nir vi foreslér kirurgiska
ingrepp for vuxna, sdger Ann Nachemson.

Ann Nachemson ingér i ett team med barnneurolog, ortoped,
handkirurg, arbetsterapeuter och fysioterapeut. De bedomer och
utvirderar barnets behov av behandling.

P4 Sahlgrenska Universitetssjukhuset finns teammottagningar for
barn med artrogrypos (upp till arton ar). De bestéar av barnneurolog,
handkirurg, ortopedkirurg, ortopedtekniker och
muskelfunktionsteamet pa regionhabiliteringen (fysioterapeut och
arbetsterapeut). P4 handkirurgiska mottagningen beddms ocksé
vuxna med artrogrypos.

Fragor till Ann Nachemson:

Ar lederna stela frin borjan eller finns det passiv bojning?
— Det kan vara helt stelt frin borjan eller finnas en viss begriansad
passiv rorlighet.

Fysioterapi och arbetsterapi vid artrogrypos

Vid artrogrypos ir det viktigt att det lilla barnet far
behandling och trining av muskler och leder. Som vuxen giller
det att skaffa sig information om de egna musklerna.

— Bade stretching och ortoser kan vara nodvindigt diven senare
i livet, for att behalla rorligheten i lederna.

Det beriattar Anna-Karin Kroksmark, specialistfysioterapeut
och Johanna Weichbrodt, arbetsterapeut, som arbetar pa
Regionhabiliteringen vid Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus, Goteborg.

Till det neuromuskuldra teamet pa Regionhabiliteringen (som

traffar barn upp till 18 &r) kommer barn med artrogrypos, en till tva
ganger per ar for regelbunden uppfoljning.
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— Det dr tankt att vi ska vara som en resurs for habiliteringarna,
sdager Anna-Karin Kroksmark.

Teamet bestar av lakare, fysioterapeut, arbetsterapeut, dietist och
habiliteringsassistent. Vid artrogryposmottagningen, som ocksa
finns pa Regionhabiliteringen, far barnen ocksa traffa handkirurg,
ortopedkirurg samt ortopedingenjor for diskussioner och
stillningstaganden till olika insatser.

— Under uppviéxten foljs barnet sedan noggrant, men nér det fyllt 18
ar finns det ingen sddan uppf6ljning. Vi skulle vilja att det fanns
ndgot liknande for dem som vuxna, sédger Johanna Weichbrodt.

Inskrinkt ledrorlighet

Funktionsnedsédttningen varierar beroende pé vilken form av
artrogrypos personen har. De vanligaste funktionsnedsittningarna
ar inskrankt ledrorlighet, muskelsvaghet och nedsatt
rorelseformaga. Koordinations- och balansproblem och nedsatt
lungfunktion kan ocksé forekomma.

Kontrakturer eller ledfelstéllningar uppstér nér en led inte anvénds
normalt. Det blir stelt runt leden. Bindvaven blir fastare och mindre
elastisk, ledkapseln styvare och musklerna kortare.

— Kontrakturerna dr mest pétagliga nir barnet fods och minskar om
barnet fatt ratt behandling. Det giller barn med AMC, men inte de
som har en progressiv muskelsjukdom, sdger Anna-Karin
Kroksmark.

Nér barnet vixer finns det risk att ledfelstidllningarna 6kar igen.
Darfor ar det viktigt att folja det regelbundet for att kunna
rekommendera atgérder vid 6kad stramhet.

— Aven som ildre kan lederna dra ihop sig hos den som inte ror sig
s& mycket. Aven i vuxen &lder behdver en person med artrogrypos
folja eventuella kontrakturer noggrant, siger Anna-Karin
Kroksmark.

For att atgirda ledfelstéllningar rekommenderas intensiv
behandling med stretching, ortoser (stodskenor) och inte minst
stimulans av de egna rorelserna och aktiviteterna. Stretching har
storst effekt under barnets forsta levnadsar, men bade stretching
och ortoser kan vara nddvédndiga behandlingar senare 1 livet for att
behalla rorligheten.

Muskelsvaghet

Vilken typ av AMC en person har avgor d&ven hur musklerna
paverkas. Vid amyoplasi, som betyder avsaknad av muskler, &r
musklerna ofta underutvecklade. Fibrerna &r ersatta med fett och
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bindvév, vilket leder till stumma och harda muskler och
muskelsvaghet.

— Variationen ir ofta vildigt stor. Det finns barn med amyoplasi
som ir generellt muskelsvaga i hela kroppen, medan andra kan gé
och inte har stora funktionsnedséttningar, siger Anna-Karin
Kroksmark.

Den som dr muskelsvag 16per stor risk att fa ledbesvar och vark.

— Personen ar mer utsatt for att lederna paverkas pa ett mer
anstrangande sétt och kan dérfor fa en smértproblematik.
Svagheten i sig dr inte smértsam, ddremot kan konsekvenserna vara
det, sdger Anna-Karin Kroksmark.

Vid distal artrogrypos ar det istillet en defekt 1 vissa proteiner som
orsakar muskelsvaghet. Vid artrogrypos som beror pa en paverkan
av det centrala nervsystemet kan personerna bade vara
muskelsvaga och samtidigt ha en 6kad muskelspanning.

Rorelsetrining for vuxna

Generellt kan ségas att ingen behdver vara rddd for rorelsetrianing,
som gdrna kan genomforas med stod och rad fran en fysioterapeut.
Fysisk inaktivitet orsakar muskelsvaghet eftersom musklerna inte
aktiveras och délig kondition.

— Aven for den som har en tydlig rérelseinskrinkning 4r bad och
bassdngtraning bra aktiviteter, sdger Anna-Karin Kroksmark.

En vanlig orsak till vérk &r forslitning av lederna.

— G4 gérna igenom musklerna och lederna med en fysioterapeut.
Forsok att skaffa er sd bra information det gr om hur era muskler
och leder fungerar, sdger Anna-Karin Kroksmark.

Fragor till Anna-Karin Kroksmark och Johanna Weichbrodt:

Var finns habiliteringar?

— I alla storre stader 1 Sverige finns lokala habiliteringar.
Regionhabiliteringen som har Vistra Gotalandsregionen som
upptagningsomrade, men nér det géller neuromuskuléra teamet dér
vi jobbar tréiffar vi barn frin stora delar av landet. Det finns ett
motsvarande team i Stockholm.

Hur undersoker man om man har paverkan pd lungfunktionen?
— Det kan du be om vid ett vanligt lakarbesok inom primérvarden.
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Hur hittar man en intresserad fysioterapeut?

— Det gér sikert bra att g till en fysioterapeut inom primérvarden.
Men kanske fir man leta lite for att hitta ndgon med erfarenhet. Ha
med en bra informationsbroschyr och tala om hur det ér att ha
artrogrypos. Da far de mdjlighet att skaffa sig mer kunskap.

Margareta ar 60 ar och har AMC och amyoplasi

Margareta, som idag ér 60 ar, har artrogrypos och amyoplasi.
Nir hon foddes satt hofter, armar och ben ” lite skevt och vint”
och hon hade klumpfotter. Som litet barn 14g hon i gipsvagga
och sedan fick hon ben och fotter gipsade i manga omgangar,
for att de skulle bli rita. De forsta tva aren tillbringade hon pa
sjukhus.

— Mina foraldrar fick inte vara med mig pa sjukhuset. Mamma
och pappa kom bara pa besokstid. Det var sia hemskt att jag
fortfarande har sjukhusfobi, siger Margareta.

De manga gipsningarna var inte sérskilt verkningsfulla, tycker
Margareta.

— Felstdllningarna gick tillbaka igen efter ett halvar och gipsningen
gjorde att den lilla muskelstyrka jag arbetat upp mellan
operationerna forsvann och det tog lang tid innan jag kunde gé
riktigt.

Men hon tog sig fram @nda. Som liten rullade hon runt pa golvet
och kasade sig fram pa rumpan. Med hjélp av skenor kunde hon gé
lite grand samtidigt som hon stodde sig med hdnderna mot
viggarna.

— Jag minns att jag tyckte véldigt illa om skenorna och kastade dem
1 soptunnan manga ganger. Ibland var det nagon som tog upp dem.
Ibland hann sopbilen komma och ta dem med sig och dé var jag
lycklig.

Forst som 14-dring larde hon sig gé ordentligt. Da vigrade hon
ocksa att gd med pa fler gipsningar.

Morforialdrarna

Nér Margareta var liten skilde sig fordldrarna och hon flyttade till
mormor och morfar. I den lilla byn fick hon fullt med lekkamrater
som sa smaningom blev hennes klasskamrater 1 byskolan.

— Det var aldrig ndgra problem 1 skolan, trots att jag inte kunde ga.
Jag kiinde mig inte annorlunda. De drog ividg med mig, en unge
stottade pa var sida och s& hoppade vi hopprep. Jag blev tuff och
klarade mig lika bra som alla andra.
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Mormor och morfar betydde mycket for henne och hennes tro pé
sig sjélv och sin formaga.

— Mormor ryckte bara pd axlarna och sa att, ’du gér lite daligt, men
det dr vl inget mer med det’.

Forst tinkte Margareta bli konstndr och gick estetisk linje, men 1
nian dndrade hon sig och bytte till social linje. Vid den tiden hade
Margareta hamnat 1 ett ganska trasigt ging dér manga gick pa
droger. Flera dog den hir tiden och hon bestdmde sig for att vélja
ett yrke som kan gora skillnad for personer som har det svéart i
samhillet och utbildade sig till socionom.

— Att jag hamnade i1 det géinget var kanske inte konstigt. Det kdndes
som att jag med mina funktionsnedséttningar blev mer accepterad
av méinniskor som hade det tufft.

Nér Margareta var 20 ar blev hon med barn. Forsta gangen hon
gick till Modravardscentralen, sade ldkaren till henne att, ’jag
tycker inte sddana som du ska skaffa barn. Fattar du inte att bade du
och ungen kan d6?’ S& Margareta viande pa klacken, gick ut frdn
MVC och héll tyst om att hon védntade barn. Inte forrdn det var en
ménad kvar pé graviditeten gick hon till MVC igen.

— Nu kan ingen gora ndgot med barnet, tdnkte jag. Nu maste jag
foda det. Jag fick ett helt annat och mycket bittre bemdtande den
gangen. ’Du ska inte oroa dig. Det hiar kommer att gi bra’, sa de.
Sedan fick Margareta tva barn till och nu har hon ocksé barnbarn.
Nér barnen var sma flyttade familjen ut péd landet vilket passade
Margareta eftersom hon dlskar djur och natur.

— Det blev tuffare for mig som har svart att réra mig, men roligare.
Svérigheter har varit att ga i trappor och pd ojimna végar. Men &
andra sidan har vi hundar, katter och hons och det tycker jag ar
hérligt.

Numera sitter Margareta i rullstol sedan 13 ar tillbaka och har fyra
assistenter som hjélper henne. Som en f6ljd av AMC har hon fatt
en belastningsskada pa nacken. En skada som hon har opererat sa
att hon har fatt battre rorlighet, men som fortfarande ger henne
hemska nervsmartor i axlar, armar och hianderna. Hon ater darfor
starka smaértstillande mediciner.

Assistansbolag

Margareta har fortsatt att jobba som socionom fram till for nagra ar
sedan da hon istéllet borjade arbeta pa ett litet assistansbolag. Idag
arbetar hon tva — tre dagar i veckan pé assistansbolaget och reser
sedan runt i landet och foreldser om assistans.

— Ibland arbetar jag heltid, ibland tva dagar i veckan. Det &r olika,
men jag dlskar verkligen jobbet och att l4ra ut, sdger hon.
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Margareta tycker att livet med AMC och amyoplasi har gjort henne
0dmjuk infor andra manniskors olikheter.
— Jag ser personen bakom.

Sjélv har hon med tiden ldrt sig att begrinsa sig.

— Jag vill s& mycket men orkar inte allt. I flera &r arbetade jag till
exempel heltid. Det gor jag inte ldngre.

En bra dag for Margareta ér en dag utan mycket virk, men ocksa en
dag nir hon gjort ndgot bra for en annan person och girna da pa
jobbet. Eller en varm hérlig dag i solen med barnbarnen och djuren.
Det finns mycket som &r fint, konstaterar hon.

— Det giiller bara att se det. Inte fokusera pd det negativa utan att ta
vara pa gladjedmnena.

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under tvi vistelser pa Agrenska for vuxna med artrogrypos,
deltar sexton kvinnor och en man i fokusgruppdiskussioner
med specialpedagog AnnCatrin Rojvik frian Agrenska.
Foljande ir ett urval av de synpunkter som deltagarna liimnar
vid de tva tillfillena. Diskussionen har teman som skola,
utbildning, yrkesliv, boende, stod i vardagen, somn och
aterhiimtning, socialt liv och kontakter inom sjukvérden,
Forsikringskassan och andra samhillsinstanser.

Skolan

De flesta fick klara sig sjdlva i skolan. Manga motte oforstaende
larare eller rektorer. Det kunde handla om att skolbyggnaden inte
var anpassad efter en person i rullstol.

— Det fanns en halvtrappa upp till kemisalen, som jag inte kom upp
for. Varje géng vi hade kemi fick nagra av de andra eleverna bira
upp stolen med mig i. Jag borjade skolan 1962 och horde till de
forsta funktionsnedsatta som gick i vanlig skola.

Det hinde att ldrare tvingade fram alla till svarta tavlan.

— Jag undrar vad de uppnédde med det. For mig var det jobbigt
eftersom jag hade en stor klumpig rullstol som tog mycket plats
och dessutom var det ndstan omojligt for mig att skriva pé tavlan.
Anda kallades jag fram ging pa gang.

En enklare och béttre 16sning hade varit att en kamrat eller
lararen sjdlv hade skrivit pd tavlan vad eleven dikterat, eller latit
eleven skriva pa ett papper som ndgon annan av eleverna kunde
skriva av pd tavlan, papekar nagon.

Dokumentation nr 537 © Agrenska 2017



Artrogrypos

Négra fick trdna pd att halla pennan riétt och till och med 6va pé att
skriva skrivstil eftersom det gick snabbare. Andra berittar om
pinsamheter i syslojden nér de skulle sy eller sticka och handerna
inte ville lyda. En kvinna fick en elektrisk skrivmaskin att skriva pa
1 hogstadiet, sé att hon inte behdvde anvianda pennor. Det hir var
langt innan datorerna kommit.

— Jag larde mig att skriva maskin och det har jag haft nytta av
senare. Men jag fick sitta i ett horn 1dngt frén de andra. Da kidnde
jag mig annorlunda och det tyckte jag inte om.

— Ldrarna var dverlag fantasilosa. De hade kunnat anstridnga sig
mera for att hitta alternativ, sdger en kvinna.

Deltagarna efterfragar storre kunskap om funktionsnedsattningar
hos lérare.

Fordldrarna berdttade oftast om funktionsnedsittningen for lararen
och klassen eller sa informerade eleverna sjédlva. Ibland kom
habiliteringen ut och samlade ihop de berdrda och gav information.
Pa hogstadiet valde en deltagare att demonstrera sin rullstol pé en
lektion och kamraterna fick prova pa att kora en hinderbana med
rullstolen som ldraren stdllt i ordning. Sedan fick de stélla fragor
och efter det var det ingen som tyckte det var konstigt med
rullstolen.

Maénga hade hog franvaro 1 perioder eftersom de 1ag inne pa
sjukhus och blev opererade och gipsade gidng pa gang. Efter
utskrivning var det en l&ng ldkningstid och da satt de i rullstol.

— Jag har dubbelsidiga klumpfotter, var borta mycket for
operationer och fick &ka taxi i perioder fram och tillbaka. Mamma
berdttade i skolan om sjukhusvistelsen och jag blev aldrig retad for
det.

Alla tyckte att det allra viktigaste &r att inte bli sdrbehandlad,
varken 1 positiv eller i negativ bemaérkelse. De ville bli behandlade
som alla andra barn och hutas 4t om de gjorde nagot dumt.

— Annars blir det konstigt infoér kompisarna och tufft nar man blir
dldre.

Det var ocksa jobbigt med ldrare som, infor klasskamraterna, i
bésta vilmening sade: ”Och s& gor du pa ditt vis.” Da dr man
annorlunda redan frén borjan.

Flera upplevde att ldrarna fokuserade pa svarigheter i stéllet for pa
det de kunde.

Viktigt ar ocksé att se vilka svérigheter som ar en foljd av
rorelsenedsittningen och inte tro att de automatiskt far andra
svérigheter. En deltagare uttryckte det ungefar sa hér: ”Bara for att
jag sitter i rullstol behover jag inte vara dalig i matte.”
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Idrott

Idrotten &r ett kapitel for sig. Manga var befriade frin idrotten eller
fick sitta och titta pa.

Det kindes, tyckte de, som ett enkelt sitt for ldrarna att komma
undan, 1 stéllet for att anpassa och skapa sa god tillgdnglighet som
mojligt. I nagot fall hade en person velat bli befriad men inte fatt
lov att bli det. Hon upplevde gymnastiken som en pina. Néir hon
sedan flyttade till en annan stad fick hon en fantastisk ldrare. Han
erbjod extra undervisning for att forbereda henne infor lektionerna.
Tillsammans anpassade de till exempel redskapsdvningarna sa att
ocksa hon hade mgjlighet att vara med. Just redskapsgymnastik var
det sista hon sjdlv trott sig om att kunna delta 1. Lararens sitt att ta
sig an henne, banade vig for ett fortsatt intresse for idrott och hon
har som vuxen gatt regelbundet pé Friskis och Svettis.

En person hade relativt farsk erfarenhet av brist pa anpassning, till
exempel att motionsslingan pa en friluftsdag lades sé att den inte
blev tillgdnglig for alla och eleven med AMC fick ledigt fran
skolan den dagen.

— Idrottslarare dr ibland ett oforstdende sldkte, sdger nagon och
berittar om bollspel som inte fungerade och en idrottsldrare som
mobbade de som inte klarade gympan.

P4 l14g- och mellanstadiet hade oftast den ordinarie lararen idrotten.
— Vi fick sta pé rad och jag tog mig aldrig 6ver den forbannade
bocken. Vi hade antingen redskapsgymnastik eller volleyboll. Inget
av det klarade jag.

De som var mest ndjda hade anpassad gymnastik pd annan tid och
viss idrott med klassen. En kvinna var med pa sina villkor, hoppade
studsmatta, gungade i romerska ringarna och sé vidare. En annan
fick simma nér de andra hade idrott.

— Det var kul for jag fick alltid ta med mig en klasskamrat, sdger
hon.

En person var helt befriad frén idrotten och fick trdna pa att ga i
trappor medan de andra hade idrott.

— Det var inte kul!

En kvinna som gick i skolan pa 90-talet sdger att hon &r glad att
hon vuxit upp under en annan tid 4n manga av de andra 1 gruppen.
— Nar jag gick 1 skolan inkluderade ldroplanen den som hade
funktionsnedséttning och vi hade inflytande pa lika villkor, sa
verkar det inte ha varit tidigare.
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Utbildning och yrkesliv

Nir det giller utbildning har de flesta ténkt utifran intresse, men
sedan har verkligheten kommit ifatt dem. Kroppen har inte orkat
och de har fatt gé ner i arbetstid och en del har sjukbidrag. Nagon
har bytt yrke nér de blivit dldre. Flera arbetar inom varden, en ar
lakare men har inte kunnat arbeta som det och en dr sjukskdoterska.
En av kvinnorna utbildade sig till underskoterska och har byggt pa
med en sjukskdterskeutbildning. I perioder har hon varit
sjukskriven.

— Nu arbetar jag halvtid pa en mottagning. Jag trivs bra och kan
fortfarande arbeta som sjukskoterska. Det var det ingen som
trodde!

En person ville egentligen bli arkeolog men gick kontors- och
distributionsprogrammet pa gymnasiet.

— Att jag valde det har inget med intresse att gora. Mitt idrottsbetyg
drog ner medelbetyget och jag hade inte tillrdckliga med podng for
att komma in ndgons annanstans. Varfor tar man med idrott i
medelbetyget? undrar jag.

Idag arbetar hon deltid som arkivarie och trivs pa sin arbetsplats.
En deltagare utbildade sig till fritidsledare pé folkhogskola. De
andra eleverna hade svért att se hur hon skulle kunna klara av det
yrket eftersom de verkade tro att en fritidsledare méste vara bra pa
idrott. Hon tyckte att det fattades handikappkunskap i utbildningen
och hon lyckades sjilv fa in det &mnet 1 undervisningen. Hon
betonar att handikappkunskap och handikapp-politik skall
genomsyra samhéllet men att det oftast saknas.

Ytterligare en i gruppen har valt efter intresse. Hon har studerat pé
universitetet och jobbar pé ett medieforetag dér hon inte har nagra
problem vare sig med kollegor eller chefer. Ibland glommer
arbetskamraterna bort att hon kan ha svart att hinna med, till
exempel ndr man skall ut och dta lunch, men da &r det bara att sdga
till.

Négon holl pé att hamna pa ett arbete som man tyckte passade en
person som sitter i rullstol. Det innebar att registrera bilder pa en
registreringscentral. Det holl hon pd med i ett ar, men uppgifterna
passade henne inte alls. Hon fick méjlighet att vikariera som lérare
pa en kurs som hon sjdlv deltagit i och blev kvar i det foretaget som
utbildare. Inom yrket har hon mycket telefonkontakt med personer
som jobbar pa arbetsformedlingen och forsédkringskassan. Nar hon
sedan traffar dem, brukar de bli mycket férvédnade, nér de ser att
hon sitter i rullstol.
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En deltagare &r intresserad av ekonomi, har skaffat sig utbildning
inom det omradet och arbetat pa bank i tjugosju ar. I borjan
tvivlade hon sjélv pa hur hon skulle klara arbetet pa grund av sina
hénder, men &r stolt dver att det gétt si bra. Sedan har hon arbetat
inom handikapprorelsen i nio ar men har nu lust pa nya utmaningar
och laser platsjournalen varje dag.

En deltagare valde att vara hemma nér hon fick barn.
Aktivitetsersittning gav viss ekonomisk trygghet. Da kan det vara
svért att ta steget och borja arbeta, resonerade hon. Men det
underldttar att det nu finns mdjlighet att ha aktivitetsersdttningen
vilande i tvd ar medan man provar pa att arbeta. Flera tyckte att de
varit tvungna att bevisa att de klarat av vissa saker rent praktiskt.

En av de yngre kvinnorna arbetar heltid som forskolldrare och far
fast jobb snart.

— Jag tanker pa framtiden och pa att tillstdndet ar progressivt pa det
séttet att kroppen blir simre. Mitt jobb innebér ju att sitta pa golvet
och pa huk. Jag blir redan nu trétt efter jobbet och har ingen energi
till annat &n att arbeta. Vill ga ner i tid framdver, s att jag orkar
leva ocksa.

I dag nér det &r naturligt for ménniskor att byta bade arbete och
bostad upplever flera att man forvéntas stanna kvar pa ett arbete
bara for att det fungerar. Likasa forvéntas man bo kvar i en bostad
som man fatt anpassad. Ndgon upplever att hon fatt farre
anpassningar for att hon flyttat en del. Kontakten med
arbetsformedlingen ser olika ut. En del har haft bra kontakt, en del
mindre bra och ndgon har inte haft kontakt alls.

De flestas arbetsgivare har, eller har haft, lonebidrag knutet till dem
och deras anstéllningar. Nagras arbetsgivare anser att de kan utfora
arbetet pd samma sdtt som en person utan funktionsnedséttning.
Dérfor ar det inte alls aktuellt att soka I6nebidrag. Alla tycker ocksa
att det ar krankande att ha l16nebidrag om man gér samma jobb som
andra.

Boende, vardagsrutiner och anpassningar

Eftersom de deltagande personernas fysiska begriansningar dr olika
stora ser ocksé behovet av anpassningar olika ut. Nagra bor 1
lagenhet och andra i eget hus. En har ldgenhet pa nedre botten och
har dérrdppnare in och ut. Hon har en lift i badrummet som
anvénds sporadiskt. En annan bor pa andra véningen med hiss. Det
ar trappsteg upp till hissen men det utgdr inget problem. Flera av
deltagarna bor i villa med trddgéard. En har inga anpassningar alls.
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Hon tar vara pa de motionstillfillen som hemarbetet medfor och ser
det som ett sitt att tréna.

En annan deltagare har fatt strida for att fa hiss installerad i sitt hus.
Hon fick den pa villkor att familjen sjilv bekostade de 6vriga
anpassningar som behovdes, till exempel ramper. En deltagare har
sjalv kopt ett begagnat hoj- och sédnkbart kok och skall pa egen
bekostnad dven anpassa badrummet, medan en del har fatt h6j- och
sdnkbara kok, ettgreppsblandare och ramper.

For nio 4r sedan flyttade en kvinna tillbaka till fordldrahemmet. En
villa med dvervéning och stor tridgird som hon gillade att skota.
— Jag har bott pd bottenplan och det &r tre trappsteg in i huset. Det
har jag klarat till for inte sa lénge sedan.

Nu har hon tvingats flytta igen till en ldgenhet.

— Jag har blivit forsdmrad under de hér aren och sitter numera for
det mesta 1 rullstol.

En annan kvinna bor med sin man, som far géra mycket i hemmet
eftersom hon inte klarar det.

— Jag sokte hemtjénst for hartvétt och hjalp med duschning, men
fick inte det. De tycker att min man ska hjélpa mig med det. Men
jag vill spara honom eftersom han far gora sd mycket annat.
Négon har personlig assistans dygnet runt, utfor allt hushéllsarbete
med hjélp av assistenten och har darfor inga anpassningar i koket.
De flesta har pall i badrummet och koket. En person tycker att det
fungerar bra med en hoj- och sidnkbar arbetsstol i1 koket.

Flera har h6j- och sdnkbara sdngar. Nagon har spikat pa klossar pa
sangen for att f4 en lampligare hojd. Nagon har vanlig sdng. Flera
efterfragar hoj- och sénkbara sdngar att sitta in i en vanlig séing
eller dubbelsidng eftersom man vill kunna leva som alla andra.

Manga tycker att kontakten med arbetsterapeuterna dr bra och
nagon beskriver sin arbetsterapeut som en pirla, men att
beslutsfattarna nir det géller anpassningarna dr mindre bra, kanske
beroende pé att de aldrig traffas personligen. Vissa arbetsterapeuter
ar pastridiga och vill géra anpassningar som inte efterfragas. Flera
deltagare vill ha mer anpassningar dn vad de kan fa och man
diskuterar vilken betydelse det kan ha var i landet man bor. De ér
ense om att det borde vara léttare att f4 de anpassningar som
behovs 1 bostaden for att vardagen skall fungera. En person
uppmanades att flytta till en serviceldgenhet pa ett dldreboende nér
hon efterfragade fler anpassningar. Da hade hon tre minderariga
barn!
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Vilka kommunikationer de anvénder varierar. For ndgon fungerar
kollektivtrafiken bra, andra dr ndjda med férdtjénsten. Flera av
deltagarna har korkort och egen bil. Nagra kor sjdlva, andra
foredrar att assistenten kor. Att tanka kan vara besvérligt. Forr
kunde de fa hjalp, bade med att fylla pa bensin och med att fa rutan
tvattad. Kortbetalning &r bra sa till vida att de slipper gé in till
kassan for att betala. Men ofta ar det en hog kant upp till
kortldsaren, som dessutom é&r placerad hogt upp. De som star
bakom kan titta dver en och det gar inte att skydda koden.

Att handla och framfor allt att prova kldder kan stilla till problem.
Ofta behdver de storre provrum och en pall att sitta pa. De flesta
har svért att gora alla moment vid matinkdp, till exempel ligga
varorna 1 vagnen, lagga upp dem pa rullbandet, packa ner dem i
barkassar etcetera. Detta I6ser de pa olika sitt. Vissa handlar
tillsammans med familjen eller assistenten. Andra forsoker parkera
bilen s& nidra som mojligt och gér flera gdnger med kassarna. Att sa
fa butiker har hoj- och sdnkbara kassor och att alla kortlédsare sitter
hogt upp stéller till svarigheter. Nagra afféarer har kortldsare som
kan flyttas ner. Sjdlvscanning dr bra for da packar de ner varorna
direkt och slipper ligga upp dem pé kassans rullband. Flera tycker
det ar bra om butikerna kan erbjuda hemkdrning.

Tviétt och stddning fungerar pa olika sétt. Att stdda kan vara
besvirligt for manga. Dammsugning och golvtvitt dr varst, det far
flera ont av att utfora. D& anpassar de arbetsuppgifterna i familjen
efter det. Vissa har assistenter som stddar. Att ha tvittmaskin och
tumlare stdende pé golvet gor arbetet tungt. For dem, som har
maskinerna placerade hogre upp gér det smidigare. Att std och
stryka mycket pd en gdng kan vara trottsamt. Nagon har valt bort
strykning helt och hallet och ndgon stryker det plagget hon behover
for dagen.

S6mn och dterhimtning

Somnen ar viktig darfor att vardagen ér sé kravande. Flera av
deltagarna upplever att de behover mer somn an andra och att
somnkvaliteten ofta dr ddlig. De har virk i kroppen, &r stela och har
ddrmed svart att slappna av och kénner sig inte utvilade nér de
vaknar. Ett par vaknar ofta med huvudvirk. Tva deltagare tycker
det kéinns som om de har hog feber ndr de ér trotta, fast de inte har
nagon feber alls. Flera har tungt att andas. Nagra behover hjalp
med att vinda sig tva-tre gdnger varje natt. En vindning tar cirka
tjugo minuter. Det paverkar somnen som ddrmed inte blir
sammanhédngande och det kan ocksé kidnnas jobbigt att behdva
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vécka assistenten. En person, som vaknar tidigt och har ont 1
nacken har borjat ldgga sig i ett varmt bad en stund pad morgonen
och tycker att det hjélper lite. Flera deltagare upplever att det tar
langre tid for dem 4n for andra att aterhdmta sig efter fysisk
aktivitet och traning. Ofta kénns det som om kroppen behdver mer
somn dn hjarnan, vilket kan upplevas som frustrerande.

Négra har fatt trapphiss av kommunen, hdj-och sdnkbara skép i
koket och borttagna trosklar. En kvinna har fatt ett litet garage for
sin permobil med virme i. De som sitter i rullstol har assistenter.
— Jag ansokte om dorrdppnare, men fick inte det eftersom jag hade
assistenter. Antingen far man det ena eller det andra.

En kvinna har flyttat till fel hus och blir utan bostadsanpassningar.
Viért hus ar for omodernt, da gér det inte. Hade jag flyttat sjélv till
en etta hade jag fatt mycket mer.

En kvinna har en handikappanpassad bil.

— Det ger mig stor frihet.

En kvinna har smértor och har haft svért att sova pd nétterna. Nu ar
det béttre sedan hon fick hjélp pa smértenheten.

— Jag fick morfinplaster, Citodon och "lyckopiller”. Nu sover jag
gott hela natten.

— Jag har ett bollticke pa sju kilo som gor att jag ligger stilla pa
natten och sover bra, sdger en annan kvinna.

Fritid och egen tid

En person ér aktiv inom idrott pd elitniva. Hon hinner ockséd med
att sitta vid datorn och att triffa kompisar. Att skota sitt arbete, hus
och hem, att ta hand om barnen och hjilpa dem med deras
aktiviteter tar mycket tid och kraft, precis som for personer utan
AMC. D4 kan det vara svart att fa tiden att racka till att ta hand om
sig sjélv. Flera upplever att de skulle vilja ha mer tid {for trdning
och for vinner.

Aven att skdta olika myndighetskontakter och assistansen tar
mycket tid. Om en assistent ringer sig sjuk kan det ta flera timmar
att hitta en erséttare. Att ha assistans innebér att ha ménniskor
omkring sig hela tiden, vilket flera upplever som tréttsamt, eller i
alla fall medfor att man far nog av sociala kontakter och inte orkar
med sa mycket annat umgénge. Nigon forsoker att fa en stund for
sig sjélv varje dag. Assistenterna far ibland ocksa del av sadant de
inte har med att gora, till exempel personliga samtal.

En assistent ska utfora det, som man sjélv skulle ha gjort, men inte
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kan pa grund av funktionsnedsdttningen. Om man till exempel kan
tanka sig att plocka upp nagot efter sina barn och sin man, som gatt
ivédg for dagen till skola och jobb, sa ska i princip assistenten kunna
gora det 1 stdllet. Men de kan ibland ha synpunkter och inte tycka
att det ingar 1 deras arbetsuppgifter. En persons make upplever det
ocksa som en balansgéng hur mycket han skall hjilpa till 1 olika
situationer och hur mycket han ska sté bredvid och se pa nér
assistenterna arbetar. Assistenterna kan ha olika forvéntningar pa
honom, som inte heller alltid blir uttalade.

Socialt liv och vinner

En del sdger att umgénget med andra har krympt allteftersom.

— Jag umgas via nitet, med barn och barnbarn och med ndrmsta
grannarna. Mer blir det inte eftersom jag blir for trott.

Det krivs planering for umgénge tycker de.

— Om jag ska traffa ndgra méste jag forbereda mig genom att vila
dagen innan och sedan maéste jag vila dagen efter ocksa.

Flera upplever att de skulle vilja ha mer tid for sina vénner.
Samtidigt 4r de, som har assistenter alltid omgivna av manniskor
och orkar inte ta den kontakt med vénnerna, som de egentligen
onskat.

Vissa vinner och bekanta tar det helt naturligt att umgéis med
personer som har en funktionsnedséttning. Andra verkar koppla
samman personernas intressen med att de ar rullstolsburna. Man
tanker som sé att funktionsnedsittningen styr alla intressen hos
personen med AMC. Nagra viljer bort vinner som &r
rullstolsburna. Blir det fler dn en rullstol hemma blir det trdngt och
besvirligt och inte s mycket man kan gora. Flera tycker ocksa det
ar viktigt att barnen far mgjlighet att umgéds med andra barn som
inte har samma funktionsnedséttning eller nagon
funktionsnedséttning éver huvud taget. Barn hittar manga gnger
sjilva losningar si att alla kan vara med pa sina villkor. En
deltagare berittar att nér hon sjélv var barn och kamraterna skulle
hoppa hopprep kunde hon sitta i rullstolen och veva repet.

Nir det giller slékten tycker vissa det dr jobbigt nér de lagger sig i
saker de inte har med att gora, till exempel barnens uppfostran.
Slikten kan ha bade for hoga och for laga forvantningar pd en
person som har en funktionsnedséttning och det &r lika illa vilket.

Négon sjunger i kor, en annan spelar spel pa dator pa stora
spelkonvent, en tredje skjuter med luftgevir.
— Jag jobbar, trdnar sen hinner jag inte med mer, sdger hon.
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Ovriga intressen gruppen nimner ir: djur, antikviteter,
fotografering, slaktforskning, resor, fjéllvandring,

— Jag njuter av att vara sjélv pa landet. Dér ldser jag och tittar pa tv.

Kontakter i samhillet

Naér det géller sjukvard dr de 6verens om att den dr mycket béttre
for dem som ar barn idag, dn ndr de sjilva var sma. Flera deltagare
beskriver hur de ként sig 6vergivna pa sjukhus, hur de blivit
fasthallna nér de skulle fa sprutor, hur de fatt narkosmask tryckt
over ansiktet, smartor, gips och fula skor. Handelser som
naturligtvis satt sina spar.

De diskuterar ocksé de svérigheter som uppkommer nir de som
fordlder med funktionsnedséttning skall ta hand om sitt barn pa
sjukhus, till exempel efter en operation. Det stills samma krav pa
praktiskt arbete och deltagande som pa fordldrar utan
funktionsnedséttning. Rent generellt tycker de att personal inom
sjukvérden har délig kunskap om AMC.

Idag har vissa av deltagarna kontakt med vardcentralen, men anser
att ldkarna dér har dalig kunskap om AMC. En deltagare siger att
hennes ldkare sjilv efterfragar nagonstans att vinda sig for att fa
den kunskapen. Liakarna vet heller inte vart de skall remittera
vidare. En annan deltagare har kontakt med en neurolog som hon
tycker dr bra. Neurologen gar igenom hela kroppen och rontgar
regelbundet for att kunna upptécka fordandringar.

Négon bekostar massage sjélv, for hon tycker det hjédlper henne.
Flera tycker att vuxenhabiliteringen har daliga resurser och nagon
tycker att hon inte blev lyssnad pé i1 kontakten med habiliteringen.
Vad man efterfragar idag ar regelbundenhet i vrden, ndgonstans
att vinda sig dér det finns ldkare med kunskap om AMC,
regelbunden sjukgymnastik och pataglig hjélp vid smartor.

Kontakten med Forsékringskassan ser olika ut. En deltagares
kontakt har varit smidig, flera andras kontakt har varit délig. En
person upplever sig ifrdgasatt vad géller behov av assistans. Hon
var tvungen att svara pé frdgor av alltfor privat natur och det
kéndes krankande. Nagon fick fragan hur hennes man hade kunnat
gifta sig med henne och en annan deltagare uppmanades att skilja
sig, for da skulle hon léttare kunna fa hjélp. Det kan lona sig att
orka overklaga Forsdkringskassans beslut, ansag négra deltagare.
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Sammantaget har de en hel del kontakter i samhéllet bland annat
vardcentralen, neurolog, tandlékare, habiliteringen, fysioterapeut,
arbetsterapeut, kurator, psykolog, ortopedtekniker,
Forsékringskassan och kommunen.

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser vid Sahlgrenska
Akademin, Goteborgs Universitet ansvarar for arbetet med
Socialstyrelsens kunskapsdatabas. Det ir en nationell resurs
for alla som soker information om ovanliga diagnoser.

Ovanliga diagnoser/sjukdomar r i stor utstrackning ocksa okédnda
sjukdomar. Behovet av kunskap ar déarfor stort.
Informationscentrum gor kontinuerligt uppdateringar av
kunskapsliget tillsammans med ledande specialister,
intresseorganisationer och patientféreningar.

I databasen finns ndrmare 300 ovanliga diagnoser och nya
tillkommer hela tiden. Via webbadressen
www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser och i broschyrer skrivs
en informationstext om varje diagnos som beskriver bland annat
dess forekomst, behandling och forskning.

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omradet sillsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inrittat Nationella
Funktionen Sillsynta Diagnoser, NFSD.

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

NFSDs uppgift ér att:

- bidra till 6kad samordning och koordinering av hélso- och
sjukvérdens resurser for personer med sillsynta sjukdomar
liksom 6kad samordning med bland annat socialtjanst och
frivilligorganisationer.

- bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av hilso- och sjukvarden och till andra berdrda
samhillsinstanser samt till patienter och anhdriga

- bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter
mellan de aktorer som bedriver verksamhet pa omradet
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- identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och
information med andra ldnder och internationella
organisationer.

NFSD drivs av Agrenska, ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med funktionsned-
séttning, deras familjer samt professionella som de moter.

Mer om NFSD verksamhet kan du ldsa pd www.nfsd.se
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Artrogrypos, AMC

En sammanfattning av dokumentation nr 537

Artrogrypos eller Artrogryposis multiplex congenita (AMC) ér en
medfodd felstidllning 1 minst tva leder i1 olika delar av kroppen. Det ar ett
samlingsnamn for mer &n 200 olika tillstdind. Det vanligaste dr amyoplasi.
Varje ar far mellan 25 och 30 barn diagnosen. Idag i Sverige finns cirka
350 till 400 personer i olika aldrar med AMC.

Syndromet innebér att ledrorligheten ér inskriankt, men det ser olika ut for
olika personer. Lederna kan vara stela antingen 1 ett bojt eller ett strackt
lage.

AMC orsakas av att fostret under graviditeten rort pa sig mindre én
normalt. Den minskade fosterrdrligheten kan i sin tur ha olika orsaker.
Behandling bestar bland annat av fysioterapi, ortoser och i vissa fall
ortopediska ingrepp. Hjdlpmedel for att klara vardagslivet, forskola och
skola kan behdvas.
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