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Friedreichs ataxi

FRIEDREICHS ATAXI, VUXENPERSPEKTIVET

Agrenska arrangerar varje ar vistelser for vuxna, med sillsynta dia-
gnoser, frdn hela Sverige. Varje gdng kommer ett antal personer som
har samma séllsynta diagnos, i det hér fallet Friedreichs ataxi.

Under tre dagar far deltagarna kunskap, mojlighet att utbyta erfaren-
heter och triffa andra 1 liknande situation.

Programmet innehaller foreldsningar och diskussioner kring aktuella
medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter samt det
stdd samhillet kan erbjuda.

Faktainnehillet fran foreldsningarna pa Agrenska ér grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktdr Marianne Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillgédnglig for allminheten har varje forela-
sare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva
med syndromet ingér en kortare intervju med en av deltagarna pa vis-
telsen. I sammanfattningen av gruppdiskussionen om vardagsliv och
samhillsinsatser beskrivs hur det kan se ut mer generellt for gruppen.
Deltagarna i intervjuerna har i verkligheten andra namn.

Sist i dokumentationen finns en lista med adresser och telefonnummer
till foreldsarna.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbsida,
www.agrenska.se.
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Friedreichs ataxi

Medicinsk information om Friedreichs ataxi

Friedreichs ataxi ir en arftlig fortskridande sjukdom dir det ge-
netiska felet finns i kromosom nummer nio. I Sverige riknar man
att tva till fyra personer per 100 000 invanare har diagnosen.

— Det innebar att uppskattningsvis 200 - 400 personer har Friedreichs
ataxi i Sverige. Pé i stort sett varje neurologisk klinik eller hjartmot-
tagning, finns det aktuella patienter, sa neurologen Christopher Lind-
berg pa SU 1 Goteborg.

Anda, tilligger han, fir manga vinta linge pa en diagnos. Nagot de
har gemensamt med alla som har en séllsynt sjukdom. Friedreichs
ataxi ligger inte sa néra till hands att ldkaren direkt kommer att tinka
pa just den sjukdomen.

Bakgrunden

Forsta gdngen den beskrevs var 1863 av den tyske ldkaren Nikolaus
Friedreich. Han hade lagt mérke till en nervsjukdom med storningar i
koordinationsféormégan, sa kallad ataxi och ryckiga 6gonrorelser, nys-
tagmus.

— Det skulle drdja ytterligare 125 ar innan forskarna 1988 kunde kon-
statera var det genetiska felet sitter. Tio ar efter det hittade man genen
och forstod funktionen och det dr 15 &r sedan nu, sa Christopher Lind-
berg.

Symtom

Diagnosen stills genetiskt efter att symtom och undersdkning gett
anledning att missténka Friedrichs ataxi. Vanligast dr att personen vid
13 till 16 ars alder borjar mirka att nagot ar fel. Darutover finns en
mildare variant av Friedreichs ataxi som gor sig pdmind forst vid 25
ars dlder.

De forsta symtomen kan vara ataxin det vill sdga en nedsatt formaga
att koordinera rorelserna i balen och extremiteterna. Muskelsvaghet
och spasticitet kan forekomma. Musklerna blir spanda. Talet forsdm-
ras med tiden och blir mer upphackat. Synen med den typiska ryckig-
heten 1 6gat, nystagmus och dalig horsel kan tillstéta. Sviljningsmus-
kulaturen blir simre. Cirka tio ar efter forsta symtom sitter sa gott som
alla med Friedreichs ataxi 1 rullstol.

Inte bara musklerna invid skelettet utan ocksid 6gonmuskulaturen blir
paverkade, 75 procent av alla med Friedreichs ataxi far ocksé problem
med hjartmuskulaturen, sd kallad kardiomyopati. Ett tillstdnd d& hjér-
tats kraft blir nedsatt vilket kan leda till hjértsvikt.

Dokumentation nr 440 © Agrenska 2013 5



Friedreichs ataxi

Vad orsakar de neurologiska problemen?

— Det ar framforallt de motoriska banorna fran lillhjarnan till rygg-
margen som paverkas av att nervcellerna fortvinar och dor.

Ett sétt att pa ett tidigt stadium kontrollera om de motoriska nervba-
norna fungerar som de ska, ar att géra Babinskis test, som ingér i alla
neurologiska undersokningar. Metoden gér ut pé att med ett spetsigt
foremal stryka utmed ytterkanten av fotsulan. Normalt bojs da tirna
svagt nedat. Om de motoriska nervbanorna har upphort att fungera
bojs stortédn istéllet uppat, medan de andra tarna sprider ut sig som en
solfjader.

Det blir dven ett funktionsbortfall 1 det sensoriska nervsystemet det
vill sdga, de nervceller som leder kdnselimpulser fran olika delar av
kroppen till ryggmirgen. Uppfattning av vibration och precisionen i
fornimmelsen av smai rorelser i extremiteterna blir forsdmrad. Till en
del kan man kompensera for detta, &tminstone i borjan av progressen,
genom att se pa exempelvis handen nir man ror den, sa Christopher
Lindberg.

Genetik

Minniskans kropp dr uppbyggd av miljarder celler. Inuti varje cell
finns en cellkdrna och i den véra 46 kromosomer 1 par. Den ena kro-
mosomen i varje par har vi drvt frin mamma och den andra fran
pappa. De forsta 22 kromosomparen kallas autosomer och ar precis
lika hos mén och kvinnor, medan det sista paret, konskromosomerna,
skiljer sig 4t mellan kdnen. Kvinnor har tvd X-kromosomer, medan
mén har en X-och en Y- kromosom.

Kromosomerna bestar av DNA, den molekyl som bér vara gener.
DNA- traden dr mycket ldng och mycket tunn. En enda cellkdrna in-
nehaller nédstan tva meter DNA. For att den skall fa plats dr den hop--
packad med hjélp av proteiner. Den ménskliga arvsmassan innehaller
25 000 gener.

For manga repetitioner av GAA

Den delen av arvsmassan som ér fordndrad, muterad, nér det géller
Friedreichs ataxi dr en gen kallad frataxin, FXN, som finns pa kromo-
som nummer nio. Frataxin har betydelse framforallt i mitokondrierna,
som finns 1 tusental 1 cellvdtskan och producerar energi som kroppens
celler kan anvinda.

En annan viktig egenskap dr att frataxin binder jérn. Brist pa frataxin
leder till en ansamling av jdrn inne i mitokondrierna. Genom en bio-
medicinsk process, oxidativ stress, bildas fria radikaler som forsdmrar
mitokondriens funktion och sétter ned energiproduktionen. Frataxin
finns normalt 1 hjdrnan, hjirtat, bukspottskorteln, levern och muskel-
vdvnaden.

Dokumentation nr 440 © Agrenska 2013 6



Friedreichs ataxi

DNA-kedjan dr var arvsmassa, det vill sdga ritningen av genen och
den bestar av "baser”” som kopplas mot varandra. De har namn som A
T C och G. De sitter i kombinationer parvis. Fordndringen i FXN-
genen, hos personer med Friedreichs ataxi, bestar av att tre av dessa
“bokstidver” GAA, ar repeterade for manga génger.

Normalt har friska ménniskor GAA repetitioner pad mellan 5 och 33
ganger. Det finns ocksa de som har mellan 34 och 65 GAA repetition-
er. D& utvecklar de inte sjukdomen, men kan féra den vidare genom
arvsanlagen.

— En person som har Friedreichs ataxi har fler 4n 65 kopior, vanligen
uppemot 600 till 1200. DNA-sekvensen paverkar FXN-genen negativt
och det uppstar brist pa frataxin, De olika antalen repetitioner forkla-
rar varfor minniskor med Friedreichs ataxi har olika symtombilder. Ju
fler kopior desto svérare dr sjukdomen, sa Christopher Lindberg.

Arftlighet

Den muterade eller fordndrade frataxigenen finns i tva kopior i varje
cell, en som dr drvd av modern och en av fadern. For att f4 sjukdomen
kréavs det att bada frataxigenerna &r fordndrade. Det kallas for recessiv
nedirvning. Modern och fadern bér da pa varsitt anlag for sjukdomen,
men dr sjidlva symtomfria, dérfor att de ocksa har en normal fratax-
igen, som “’skyddar” dem frén sjukdomen. Om barnet drver anlaget till
sjukdomen fran bade fadern och modern utvecklar det sjukdomen.

— Man brukar sédga att anlagsbérarfrekvensen ligger pa 1 pa 60. Det
innebdr att 1 tva klasser med trettio elever i varje finns det en som bér
pa anlaget och sedan ska den personen ha oturen att tréffa en till som
ocksa bir pd anlaget, for att de tillsammans ska riskera att {4 ett barn
med Friedreichs ataxi, sa Christopher Lindberg.

Risken att {4 Friedreichs ataxi ndr bada forédldrarna dr anlagsbérare ar
25 procent. 50 procent av barnen blir helt symtomfri anlagsbarare. I
25 procent av fallen far barnet inte sjukdomen och blir inte heller ba-
rare av den muterade genen.

For fordldrar som vill ha barn trots att de bér pa arvsanlaget for Fri-
edreichs ataxi finns det genetisk radgivning att tillga pa alla storre
sjukhus.

Fosterdiagnostik

Vid fosterdiagnostik kontrolleras den genetiska avvikelsen med prov
pa moderkakan i fostervecka 10 — 11. Eller fostervattenprov 1 vecka
12 -16.
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— Da idr det forstas viktigt att man noga har tdnkt Gver innan om man
ar beredd att avbryta graviditeten eftersom provtagningen innebir en
liten risk for missfall (0,5 — 1 %), sa Christopher Lindberg.

En annan metod dr PGD, Preimplantatorisk genetisk diagnostik, det
vill sidga provrorsbefruktning, IVF. D& gors det en genetisk analys
redan pé embryostadiet.

— Nackdelen med det &r att man med IVF endast har tre provrorsfor-
sOk. Chansen att graviditeten lyckas och att ett barn fods ar inte mer
an 20 procent per insittning.

Behandling

Det finns dnnu inte nagon behandling som kan bota sjukdomen. Dér-
emot finns mdjligheter att lindra och kompensera for funktionsned-
sattningar, menar Christopher Lindberg.

Hjartundersokningar med EKG och ultraljud bor goras varje ar eller
efter behov. Blodsockermitning, s att personen har koll pa om
hon/han utvecklar diabetes dr viktigt. Syn och horsel bor testas regel-
bundet. Skolios, fotfelstillningar och muskelférkortningar kan det
finnas behov av att utreda hos sjukgymnast och/eller arbetsterapeut.
En logoped kan hjilpa till med att tréna artikulationen. Dietist kan
vara behjélplig nér det géller traning av sviljning och anpassad mat.
Andningshjdlpmedel som CPAP, Continuous Positive Airway Pres--
sure, en andningsmask med lufttryck som underléttar andningen kan
komma ifraga.

Medicinsk behandling
Det finns tre typer av medicinska behandlingar som &r specifika for
Friedrichs ataxi:
e Idebenone Coenzym Q10 analog — En antioxidant som ska
skydda mitokondrierna fran att skadas av jarnoverskottet.

— Man hade stora forhoppningar till Idebenone. Men studier har inte
visat ndgon neurologisk effekt, sa Chrstopher Lindberg.
Flera antioxidanter dr under utprovning.
e Deferiprone ér en jarnbindare som i studier med magnetkamera
MRT, visat sig ha effekt pa mangden jérn i hjarnan.

— Dock ingen sdkerstilld effekt pa den kliniska bilden av Friedreichs
ataxi. Ska man som ldkare kunna motivera biverkningar som finns
maste man se att det har klinisk effekt.

Aven bland jirnbindarna ir fler mediciner pa gang.

o Ytterligare ldkemedelsforskning &r inriktad pa att 6ka mangden
frataxin, FXN.
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— I framtiden tror jag att det kommer en kombinationsbehandling.
Men ddda nervceller gér inte att vicka till liv igen, sa skador som re-
dan uppkommit blir kvar. Daremot kan man hoppas pa en effektiv
medicin som himmar ytterligare cellddd, sa neurolog Christopher
Lindberg.

Bot i sikte

Forskning med bot av Friedreichs ataxi i sikte, pdgar framforallt i
USA. En del av forskningen dr inriktad péa att ritta till det "mekaniska
fel” som é&r orsaken till att GAA- sekvensen 1 DNA molekylen kopie-
ras 1 saidan méngd.

— DNA ér en ldng spiral och for att den ska paketeras i cellkdrnan &r
den upprullad pé histoner, det vill sdga smé spolar. GAA hindrar his-
tonerna fran att forandras och att rulla upp sig. Nar DNA &r hoplindad
kan inte dess normala kopieringsfunktion fungera. Ndgot méste 6ppna
histonerna sé att genen kan borja transkriberas och mekaniken komma
igéng pa vanligt sitt, avslutade Christopher Lindberg.

Fragor till Christopher Lindberg:

Varfor gispar vi mycket?

— Formodligen for att ni inte andas pa ratt satt. Det dr for mycket kol-
dioxid i kroppen och for lite syre. Jag skulle rekommendera en utred-
ning for att se om behov av en CPAP foreligger, alternativt prova ett
ett andningshjalpmedel som genom motstdnd vid utandning trdnar upp
bukmuskulaturen, nattetid.

Hur forbrinner man fett nér man sitter i rullstol?

— Det dr inte latt ndr man inte kan rora pé sig och négra piller finns
inte, da skulle manga anvidnda dem. Det géller att gora s mycket som
man kan och att tinka pa vad man dter. 9000 kilokalorier ger 1 kilo
fett pd kroppen om man inte ror sig ytterligare. Energiforbranningen
vid Friedreichs ataxi dr dessutom mindre effektiv.

Jag har kramp i ryggen. Vad kan jag gora dt det?

— Kramp betyder att kroppen ar spastisk det vill sdga nervoveraktiv.
Stesolid &r antispastisk medicin och kan hjidlpa mot kramper i rygg.
Baklofen &r en annan medicin som kan ha effekt. Bada &r tréttande sé
man sover bra, men en nackdel ar att medicinen &r langverkande och
en del av effekten sitter 1 dygnet runt.
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Vilka biverkningar ger medicinerna?

— Baklofen blir man trétt av, men slutar man forsvinner effekten di-
rekt. Stesolid dr vanebildande, man beh6ver 6ka dosen och kan fa
dnnu mera kramper nér man slutar.

Varfor iir det svart att viicka en patient med Friedreichs ataxi firdn
narkos?

— Det tar langre tid innan andningen kommer igang av sig sjélv. For-
klaringen till det dr att andningsmuskulaturen och nervbanorna till
andningen inte fungerar normalt. Det kan ocksa handla om hjarnpa-
verkan och att det tar ldngre tid innan hjérnan blir alert. Dessutom
ligger man ner och da &r det svarare att andas.

Finns det ndgra hinder for att behdlla eller ta nytt kérkort?

— Egentligen inte. Mojligen méste ni kolla upp tréttheten. Om ni gés-
par kan det handla om underventilering. Den skulle forbéttras med en
CPAP-apparat, nattetid. Det gor ocksa att andningsmuskulaturen tré-
nas.

Ibland kanske en 6gonlékare ska kopplas in for att géra en synunder-
sokning. Arbetsterapeut eller sjukgymnast kan ocksa kontrollera hur
koordinationen i kroppen fungerar. I G6teborg finns Mobilitetscent-
rum dédr man kan gora ett funktionstest i en kdrsimulator, tillsammans
med en korskolldrare. Ska man kora yrkestrafik kan man inte ha epi-
lepsi. I 6vrigt finns inga tydliga restriktioner for ett ldkarintyg. Det
handlar om person.

Aktuella riktlinjer finns pd Trafikverkets hemsida,
www.trafikverket.se

Hur paverkas hjartat av Friedreichs ataxi?

Det gar inte att forutsiga vilka personer med Friedreichs ataxi
som fir problem med hjirtat. Men man riknar med att 75 till 80
procent med tiden far en fortjockad hjirtmuskel. Pa sikt kan det
leda till hjéirtsvikt. Darfor édr det viktigt att regelbundet lita un-
dersoka hjirtat minst vartannat ir, med EKG, och ultraljud!

Det radet ger 6verldkaren och kardiologen Lars Klintberg vid Medi-
cinkliniken SU/Mdlndal.

— Hjartkomplikationer dr bland de allvarligaste symtomen man kan fa
vid Friedreichs ataxi, sa Lars Klintberg.

Hjartat ar en muskel som kriaver mycket energi. Bristen pé frataxin,
FXN vid Friedreichs ataxi paverkar hur mitokondrierna, kroppens
energiproducenter, arbetar. Med mindre frataxin i kroppen blir det en
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defekt energiomsédttning som gor att hjartmuskelcellerna inte arbetar
som de skall.

Resultatet blir att hjartmuskeln fortjockas och da framfor allt vanster
kammare som &r det hjartrum som pumpar ut blodet i kroppen. Till-
standet kallas for hypertrof cardiomyopati. Hypertrof betyder att
hjartmuskeln véxer for mycket, cardio dr hjérta, myo &r muskel och
pati sjukdom. Flodet fran hjirtats kranskarl racker inte till for att forse
den fortjockade hjartmuskeln med blod. Detta bidrar till bindvavsin-
lagring mellan muskelcellerna, sa kallad fibros, som gor att hjartat
vidgas och med tiden fér allt svérare att pumpa, sa kallad hjartsvikt.
Franvaron av frataxin innebér ocksa en 6kad méangd jarn i mitokondri-
erna. En f6ljd av det blir fett- och jarnansamling 1 hjartmuskeln.

Undersokningarna

— Vid en vanlig hjartundersokning med EKG kan lidkaren ana att ngot
borjar hinda med hjéirtat. Vid en ekokardiografi, en ultraljudsunder-
sOkning, gér det att méta hur tjock hjértviggen dr. Magnetkamera kan
anvédndas som en tredje undersokningsmetod.

Vad far ett paverkat hjirta for konsekvenser 1 det tidiga stadiet?

— De flesta kidnner inte av det men nédr blodflédet till hjértat plotsligt
inte ricker till kan man fa karlkrampsliknande vérk 1 brostet vid an-
strdngning.

— P& sikt kan hjartmuskeln bli sé& fortjockad att det paverkar flodet ut i
kroppen vilket kan medféra symtom i form av andfaddhet vid an-
strangning. Vid utveckling av hjértsvikt kan man vara andfadd &ven i
vila och fa en 6kad vattenansamling i kroppen. Det foreligger dven en
okad risk for hjartrytmrubbningar framfor allt i form av att hjartat gar
for snabbt, sa Lars Klintberg.

Ett problem f6r de flesta med Friedreichs ataxi dr att de har svart att
anstranga sig fysiskt. Manga é&r rullstolsburna och ororliga i muskler
och leder.

— Det kan bli svart att bedoma det hir tillstandet hos den som inte ar
uppe och springer. Andfaddhet &r ett av de vanligaste hjartsviktsym-
tomen. For en person med Friedreichs ataxi kan andfidddhet ocksé
bero pa att andningsmuskulaturen inte fungerar som den ska. Darfor
géller det dterigen att undersoka sitt hjirta regelbundet, sa Lars Klint-
berg.

Operationer

Vid operationer dr det viktigt att vidta forsiktighetsatgarder.

— Maénga med Friedreichs ataxi opererar ryggen for exempelvis sko-

lios. Narkoslikaren bor dé kénna till Friedreichs ataxi och alla sym-

tom vad géller hjartat vil. En person med forstorad hjartmuskel skall
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undvika blodtrycksfall och for mycket eller for lite vitska. Hjartat
klarar inte stora fordndringar i det hér tillstdndet.

Forebyggande mediciner

Betablockerare fir hjartat att arbeta ldngsammare, sdnker pulsen,
skyddar hjértat fran rytmstorningar och sénker blodtrycket. Blodet
fyller hjirtats kammare under lingre tid. Ar hjértat fortjockat arbetar
hjértat mer ekonomiskt med betablockerare.

Det finns en studie som visar viss effekt av betablockerare men man
har inte kunnat aterupprepa den effekten 1 andra studier.

— Jag anvinder det som en forsta behandling till alla med Friedreichs
ataxi. Det héller undan symtomen men skyddar inte sdkert for det fort-
satta sjukdomsforloppet, sa Lars Klintberg.

Idebenone Coenzym Q10 analog kan minska utvecklingen av for-
tjockningen, men man har inte kunnat visa att det fordrojer hjartsvik-
ten. Hittills finns ingen studie som héller for att preparatet ska regi-
streras 1 Sverige. Idag dr det bara Kanada som godként preparatet.
Idebenone anvénds 1 Sverige trots att det inte dr registrerat av manga
lakare.

— Jag har sett hos enstaka individer att fortjockningen har gatt tillbaka
och forskriver darfor Idebenone. For en del patienter verkar det fun-
gera och Likemedelsverket har inga synpunkter. Det bedrivs inte
ménga studier pd Idebenone och hjértat. Idebenone &dr dessutom en
medicin med fa biverkningar.

Hjartsvikt

Vid hjartsvikt kan det bli aktuellt att operera in en defibrillator, som
ger hjdrtat en stot sé att det borjar sl igen. Ibland kan man ocksé be-
hova en pacemaker. Ett tiotal personer 1 varlden med Friedreichs ataxi
har genomgatt hjarttransplantation.

— Majoriteten visste inte om att de hade sjukdomen nér de transplante-
rades. Det kom man pa efterdt och fick forklaringen till varfor hjartat
var daligt. Det &r ovanligt att en person med Friedreichs ataxi blir
transplanterad da paverkan pd andningsfunktionen forsvérar en hjart-
transplantation.

Fragor till Lars Klintberg

Min bror som ocksa har Friedreichs ataxi fick hjirtsvikt och tre
olika mediciner men ingen bromsmedicin typ Idebenone. Hur kan
det komma sig?

— Som jag ser det ar det forsent. Om man ska anvénda Idebenone ska
det ske som forebyggande medicin mot fortjockningen av hjartmus-
keln, innan hjartsvikt har utvecklats. Betablockeraren ddremot &r en
basmedicin vid hjirtsvikt. De som har hjartsvikt ska ha betablockerare
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enligt Socialstyrelsen. Den kan vara knoligt att stdlla in, ndr man fatt
sin svikt s det dr bara fordel med att ha den fran borjan.

— Jag vill kalla betablockerare och Idebenone for bromsmediciner
bada tva. Vid minsta fortjockning pa hjartmuskeln tycker jag de ska
sdttas in. Dérefter ska man f6lja forloppet regelbundet med ultraljuds-
undersokningar.

Hogdosbehandling med betablockerare? Bra eller ddligt?

— Betablockerare ger en bra effekt. I forsta hand hogsta tolerabla dos
med betablockerare innan man borjar med Idebenone. Flertalet beta-
blockerare gér att anvinda under graviditet och amning, men det &r
viktigt att alltid kolla upp detta med sin ldkare.

Kan man bérja med en héog dos Idebenone och sen vixla till en ldg
dos? Hur fungerar det och hur fungerar det att sluta helt och borja
om igen?

— Jag har patienter som velat sluta med Idebenone. De har tyckt att de
har haft for manga mediciner pa en gang. Sedan har de angrat sig och
borjat igen. Idebenone har ingen negativ effekt och ingen utséttnings-
effekt. Det finns ingen som helst kunskap om att anvinda idebenone
vid graviditet och amning sa det skall alltid séttas ut under den peri-
oden.

Ar det nagra hinder att behdlla eller ta nytt korkort pd grund av
hjirtproblem?

— Nar det handlar om hjartsjukdom och korkort ér det ett speciellt ka-
pitel. Huruvida man ska kunna behalla sitt korkort eller ta ett nytt be-
ror pa vilken arbetsformaga hjértat har och det méste testas. Med ett
vanligt korkort dr det inte stora begransningar. Den som har en inope-
rerad defibrillator kan kora efter tre manader om det inte varit nigra
problem med hjértat. Man kan ju l4sa av pd defibrillatorn hur hjértat
uppfor sig. Nar det géller yrkesmaissig trafik finns andra begransning-
ar. Sa ldnge man dr symtomfti och utan rytmrubbningar finns inga
hjartrelaterade hinder. Borjar man daremot fa symtom som begriansar
arbetskapaciteten eller allvarliga hjartrytmrubbningar utgor detta ett
hinder for korkort med hogre behorighet.

Ar det bra med fysisk aktivitet?

— Det dr inga hinder tvdartom en fordel. God kondition forbéttrar hjartat
eftersom det inte behdver arbeta lika mycket hos den som é&r viltrénad.
En forbattrad kondition gor att hjértat arbetar lugnare och kroppen
paverkas inte pd samma sitt av stresshormoner. Mellan trdningspassen
sianks hela stresshormonhalten, adrenalin och noradrenalin som har en
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kraftig inverkan och bidrar till fortjockning av hjértat. Jag tror att tra-
ning bara har positiva effekter.

Sjukgymnastik

Den som har Friedreichs ataxi bor stirka leder och muskler dven
om man har funktionsbortfall och ar rullstolsburen. Girna under
ledning av en erfaren sjukgymnast.

Det radet gav sjukgymnasten Camilla Ekwall, som arbetar pa neuro-
logkliniken, vid Akademiska sjukhuset i Uppsala.

— Man kan aldrig fa bort ataxin med hjélp av sjukgymnastik eller egen
traning, men man blir bra pa att hantera balansen och stabiliteten 1
kroppen. Var och en bor stirka muskler och belasta rygg och leder,
efter egen formaga, sa Camilla.

Det ér framforallt de motoriska banorna fran lillhjdrnan till ryggmar-
gen, som péverkas av att nervcellerna vid Friedreichs ataxi fortvinar
och dor. Rorelsemdnstret, tal, syn, 6gonrorelser, horsel, balans och
koordination fordndras. Det gor i sin tur att motoriken och héllningen
blir annorlunda. Ataxi betyder formagan att koordinera muskelrorel-
serna.

— Vet inte om ni har mérkt att balansen blir simre om det blir morkt?
Sa lange det gér att anvidnda synen kan vi kompensera for att vi inte
kénner olika kroppsdelar sa bra, men sé fort det blir morkt kan det bli
farligt och olycksfall kan bli foljden. Dérfor ér det viktigt att trana
bade seende och blundande om det gér, sa Camilla Ekwall.

Skolios

Stabiliteten paverkas 1 kroppen vid Friedreichs ataxi. Fotvalven ar ofta
hoga, musklerna 1 vaderna for korta och méanga fér spetsfot. Ofta beror
det pé spasticiteten. De neurologiska fordndringar som paverkar
musklerna och rorelsemonstret genom forh6jd muskelspanning.
Viltranade fotter betyder mycket for balansen, for att behélla gdngen
sa linge som mojligt och formagan att sta.

Skolios, krokt ryggrad med som f6ljd asymmetrier i ryggmusklerna, ar
ocksa vanligt. Det giller att genom bra rorelser for ryggmuskulaturen
se till att skoliosen inte utvecklas for mycket.

Rorelser 1 vatten dr en allsidig traningsform som kan utovas sa ldnge
det ar mojligt.

— I vatten fungerar rorelser béttre dn pa land. Det &r bra traning for bal,
ryggmuskulatur, axlar och kondition, sa Camilla Ekwall.

Mjuka underlag kan vara bra for att 6ka svarighetsgraden pa dvningar
for balans. En gridsmatta som é&r lite naturligt kullrig kan vara bra att
ova balans pa.
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— Nar rorelsemonstret fordndrats mycket dr det risk att man rakar ut
for olyckor, darfor ar det extra viktigt att trdna balans, sé att man kan
parera ndr man borjar vingla till.

Andra bra dvningar som trinar styrka, balans och koordination
ar:

e Tréna start och stopp och samtidigt vrida huvudet fran en sida
och ta med dgonen i rorelsen.

e Andra riktning, vinda. Om méjligt ta sig upp frén golvet och
ner igen.

e Snabba rorelser kan vara littare dn langsamma. Jogga, hoppa,
kasta boll

e Snabbt starta en rorelse till musik.

e Tréna balans pd mjuka underlag med balansbrada och studs-
matta. Prova olika stéllningar; knéfyrfota, friarstillning (ett
langt kliv fram ner pé knd, upp igen, andra benet fram) och
staende.

e Prova tyngdmanschetter runt vristerna. De innehaller sand och
satts fast med kardborreband. Markkontakten blir betydligt
bittre.

o Situps, rygg-, stjrtlyft (pa rygg med bdjda ben, lyft stjarten
upprepade ganger) och yogadvningen “plankan”(uthéllighet
med stdd i golvet av armar och fotter eller knén), dr andra
muskelstirkande rorelser.

For den som ér rullstolsburen dr det viktigt att tdnka pa att inte sjunka
ihop i1 stolen, utan stricka pa ryggen sd mycket som majligt.

— Sitter man med krokt rygg drar musklerna pa framsidan av balen
thop sig. Det géller att stracka ut musklerna sa att de inte blir for korta.
Det framjar en bra hallning och andningen. Stretcha girna bréstmus-
keln bakat med armen si att brostet lyfts fram.

Andningsévningar med djupa andetag ldngt ner i diafragman uppre-
pade ganger, &r bra att géra dd och da. Nér man stér, sitter eller ligger
ner i sdngen.

— Hall hdanderna nedanfor naveln och dra in ett djupt andetag. D4 fylls
buken med luft och det ska kdnnas att magen blir tjock. Vid utandning
forsvinner luften, buken drar ihop sig och magen blir smal.

Att resa sig fran rullstolen s& ofta som mojligt med hjélp av sjuk-
gymnast, en barr eller en person hemma, frimjar balans och stirker
ryggmuskulaturen.

Att niga tio ganger hemma vid diskbédnken, for den som kan det, stir-
ker fotled och knéled, ger balans och styrka.
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— De rorelser som jag ndmnt tidigare, stjartlyft och plankan till exem-
pel, gér att gora pa en brits eller 1 sdngen. Det stirker balen. Det &r bra
om man behover stricka sig efter nagot som rullstolsburen, med
muskler 1 balen ramlar man inte framét.

Det &r viktigt att sitta upp mal for tréningen, sa Camilla. Malet med
plankan kan vara att till slut gora den i en minut. Tio sekunder forsta
veckan och sedan dkar man tiden med fem sekunder varje vecka till
man uppnér malet.

Trina dér du ar
En enkel rorelse ér att sitta i stolen och ldngsamt luta sig framat och
sedan tillbaka igen. Gar det att sitta i sdngen utan att ramla och utan
att hélla i sig. Kénns det stabilt? Luta di kroppen &t ena sidan, sedan
mot mitten och at andra sidan. Gor om rorelsen s& manga ganger som
det gér.
— Om det inte gar att sldppa med hénderna prova att sldppa en hand.
Gar inte det dr det trdning nog att sitta ndgon annanstans én 1 rullsto-
len, sa Camilla Ekwall.
Malet ér att behélla ben- och armstyrka sé lange som mojligt. Den
som inte kan ga inriktar sig pa till exempel armstyrkan. Tréning gor
att man utvecklas och det starker sjdlvfortroendet.
e Fysisk aktivitet ar viktigt for att behélla en god hélsa
e Risken att drabbas av livsstilssjukdomar minskar och man far
viktkontroll pd kopet
e Man mér mycket bittre, blir gladare och sover bra
e Sjukgymnasten kan stotta personen och hitta den rétta tra-
ningsnivan och vilken fysisk aktivitet som &r lamplig.
e [ vissa landsting gar det att {4 fysisk aktivitet pa recept.

Fragor till Camilla Ekwall

Ar det viktigt att rora benen iven om man inte kan réra dem sjilv?
— Ja inte minst for att skydda lederna sé att de halls mjuka. Stimulera
det du har. Nagon annan kan stricka ut foten, stretcha vaden. Da ger
det ocksa nagot annat som &r bra for oss, kontakt och beréring.

Jag far ofta kramper i ryggen som gor fruktansviirt ont. Vad kan jag
gora?

— Kramper kan bero pa spasticiteten 1 kroppen, diskbrack, nervsmar-
tor, kramper i1 nervsystemet. Om muskeln drar ihop sig och laser sig
kan de omkringliggande musklerna vara otrdnade. Innan du borjar
trana muskeln rddgor forst med sjukgymnast. Generellt dr det bra att
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rora sig sa mycket det gar och gérna stretcha vaden, baksidan av léret,
brost- och ryggmuskeln, innan man lagger sig.

— Kramp kan sldppa om man masserar eller slar pd muskeln. Mjuk
tojning kan ibland fungera nér krampen borjar slidppa.

Varfor dr jag trott?

— Trotthet kan ha med sjukdomen att géra men ocksé bero pé inaktivi-
tet. Att man sitter mycket, blir dasig och nedstimd. Det kan bli en ond
cirkel. Man maste bryta det genom att réra pa sig och tréffa andra. Det
géller att hélla inaktiviteten borta.

Elektromuskulir stimulering av musklerna. Vad tycker du om det?
— Ja absolut virt att prova.

Kommunikation

Satsmelodin forsvinner efterhand for manga med Friedreichs ataxi.
Talet kan bli svarare att uppfatta, lita monotont och nasalt.
Kommunikationsproblem uppstar och till féljd av det upplever
den drabbade ofta stor frustration.

— Det kan ga att forbéttra talet och kommunikationen, genom tréning
och kunskap. Med hjilp av forstdende samtalspartners och olika
hjalpmedel, menade Malin Sixt Borjesson, logoped vid enheten for
Neurologopedi pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset 1 Géteborg.
Talsvarigheterna vid Friedreichs ataxi dr ofta en blandning av ataktisk
och spastisk dysartri. Dysartri dr en term som anvinds for att klassifi-
cera olika typer av neuromuskuléra talstorningar. Sammantaget orsa-
kas skadorna av att nervcellerna i lillhjarnan har fortvinat och att de
neuromuskuldra banorna till och frdn ryggmairgen inte fungerar som
de ska.

Ataktisk-spastisk dysartri medfor:
e Forsdmrad artikulatorisk precision

e Fordandringar i prosodin, det vill sidga i betoning och satsmelodi
e Talandningskoordination fungerar inte som den ska

e Forvanskad rostkvalitet, kan till exempel lata skrapig

e Forsdmrad artikulation och rorelseomfang i artikulatorerna

Andningen
Det ar viktigt att anvinda kroppen pa bésta sitt. Hallningen ska vara

. upprétt och rak ocksé for den som sitter i rullstol. D& fungerar and-
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ningen pa bdsta sitt. En rak héllning far upp brostet och ger luft at
lungorna. Luften driver stimbanden sa att det blir rost. Magen/buken
ar motorn. En bra héllning ger ordentligt med resonans och magstod
och det som sdgs uppfattas bittre.

— Den som é&r svag i magmusklerna kan luta sig framét sé att den fér
bittre kraft och styrka i rosten, rddde Malin.

Manga upplever att de har ett otydligt tal och att det de vill sdga, inte
ndr ut.

Ibland kan det hjélpa att tala langsammare.

— Just fOr att man har svart att hora det som sdgs tycker mottagarens
hjarna att orden rusar forbi. Det uppfattas som att det gar fort fast det
inte behover gora det. Det hjélper att tala 6verdrivet langsamt och ar-
tikulera varje ord noga.

Ett annat sitt att tydliggdra det som sdgs ér att ta i och tala som om
man &r arg. Da gor de smd musklerna runt talapparaten och i munnen
storre rorelser och man blir tydligare.

— Kanske ir det bra att forklara for sin assistent eller samtalspartner att
man inte dr arg utan bara later arg for att talet ska komma fram pa rétt
sétt, sa en leende Malin Sixt Borjesson.

Det gar forstés inte att anvianda alla metoder pa en gang, da blir det for
mycket att halla reda pa.

— Nej vilj en parameter i sénder, styrka, tempo eller artikulation och
prova vilken som fungerar bist pa ert tal, sa Malin.

Ofta kan den som har svarigheter med tal behdva hjélpa samtalspart-
nern for att den personen ska forsta béttre.

Det kan handla om:

e Att sdtta rubriker pa det man vill tala om, till exempel: Nu vill
jag tala om banken. Nir mottagaren vet vilket &mne som géller
blir det lattare for henne eller honom. Da behdver personen
inte gissa bland allt.

e Det kan vara bra att upprepa samma mening ordagrant minst
en géang till om inte partnern forstdr. Efter det kan man prova
att sdga det pa ett annat sétt.

e Att komma 6verens om hur partnern gér om hon/han inte for-
star. Ska den personen gissa eller séga till om den inte har for-
statt?

Den som ska gora sig forstddd i en grupp, kan ha hjélp av att ha gjort
en overenskommelse innan samtalet med deltagarna.
e Nir jag vill yttra mig slar jag med handen pa bordet till exem-
pel. D4 ska ni lyssna pé vad jag vill sdga!
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e Man kan ha hjélp av en Personlig assistent, som formedlar det
man vill sdga.

Den som inte blir forstadd kan misstrdsta och 1 vérsta fall lagga av
kommunikationen med omgivningen. Det &r ingen bra strategi, tycker
Malin.

— Nej det géller att ta nya tag, men kanske dagen efter om man ér trott.
Man kan ocksé anvinda sig av olika hjdlpmedel.

Anvind Kroppssprak
Lagteknologiska hjdlpmedel kan vara gester, mimik och kroppssprak.
Papper eller en liten whiteboardtavla och penna kan fungera. Man kan
ocksa ha en bokstavstavla dir man till exempel kan peka pd den forsta
bokstaven i det ordet man vill séga, for att det ska bli lite lttare for
samtalspartnern att hora ritt. For en del kan en rostforstarkare ha god
effekt.
— Men ténk pa att forstdrkning inte alltid hjélper om man pratar
otydligt. Talet blir inte tydligare det blir bara hdgre, sa Malin.

Eller dator

Datorn dr ofta till stor hjélp. Med den kan man mejla eller sms:a om
man vill. F4 svar och mejla igen. Det finns ocksa program med talsyn-
tes, som gor datorn till en “pratapparat” sa att man kan skrivprata di-
rekt med personer i ens nirhet. Aven mobiler och surfplattor kan bli
pratapparater. Det finns ménga appar numera att ladda ner gratis, for
Iphone eller android. En del kan man hitta pa Hjdlpmedelinstitutets
hemsida pé internet. Adressen dit dr: www.hi.se.

Maénga har svart att skriva pa datorn. D& gar det att prova andra sétt att
styra den, till exempel med scanning och kontakter. Datorn stegar sig
fram Over ett tangentbord pa skdrmen tills man stoppar den med en
tryckning.

Den som inte kan skriva sjdlv kan be sin assistent eller partner att gora
det.

Ibland dr det bra att ta hjélp av sina assistenter eller nédrstdende. Efter-
hand blir de proffs pé att forsté och tolka.

Vid nagot tillfille kanske man inte vill att assistenten, eller den nérsta-
ende ska vara med. Da gar det att anlita Taltjénst. D& fir man triffa en
tolk som sedan kan f6lja med pd mdten eller hjélpa till med telefon-
samtal.

Den som vill fa hjidlp med sin kommunikation eller med att hitta och
prova ut ett kommunikationshjidlpmedel kan man ta kontakt med en
logoped.

Det viktiga ar inte hur, utan att man kommunicerar!
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Munhalsa och munmotorik

Manga diagnoser manifesterar sig orofacialt, det vill sdga paverkar
funktioner i munnen och ansiktet. Mun-H-Center &r ett nationellt
orofacialt kunskapscenter vars syfte ar att samla, dokumentera och
utveckla kunskapen inom detta omrade nér det giller séllsynta diagno-
ser.

Denna kunskap sprids sedan for att bidra till ett battre omhénderta-
gande och en hogre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och
deras anhoriga. Mun-H-Center dr ocksé ett nationellt resurscenter for
orofaciala hjidlpmedel for personer med funktionsnedsittningar.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring vuxen- och familjevistelser
har Mun-H-Center tréffat manga personer med séllsynta diagnoser och
kunnat samla ihop en kunskapsbank om var och en av diagnoserna.
Deltagarna far under vistelsen fylla i ett frageformuldr om tandvard
och munhygien och eventuell problematik kring munmotorik och
munhélsa.

Deltagarna fick triffa overtandldkare Birgitta Johansson- Cahlin och
tandskoterska Lena Romeling Gustafsson, Mun-H—Center, Agrenska,
som gjorde en dversiktlig undersdkning och beddmning av munforhél-
landen. De kunde konstatera att samtliga hade god munhélsa och
munhygien. Dessa observationer och uppgifter i frageformuléret do-
kumenteras sedan i en databas. Den vuxne med Friedreichs ataxi bi-
drar pa sa vis till 6kade kunskaper om munnen och dess funktioner vid
sillsynta diagnoser. Denna information sprids via Mun-H-Centers
webbplats (www.mun-h-center.se) och via MHC-appen

Deltagarna fick dessutom information och instruktion av tandhygienist
Annette Carlsson, Mun-H-Center, Agrenska.

Information fran Forsakringskassan

Sara. A. Eriksson fran Forsikringskassan, Goteborg, informerade
om de ekonomiska stod vuxna med funktionsnedséttning kan fa
genom Forsiakringskassan.

Sjukpenning 80 % av inkomsten fir man 1 365 dagar. Utdkad sjuk-
penning som léngst i 914 dagar. Forsta tva veckorna betalar arbetsgi-
varen. Om man &r arbetslos har man en karensdag och sedan betalar
Forsékringskassan. De forsta 90 dagarna kan man ha ritt till sjukpen-
ning om man inte klarar sitt ordinarie arbete. Dérefter upp till 180 da-

gar om man inte klarar nagot arbete alls hos sin arbetsgivare.
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— Vi forsoker vara aktiva sa att man snabbt vet om personen behover
ha stod av Forsdkringskassan for att komma tillbaka, sa Sara. A. Er-
iksson.

Den som ér arbetslos kan fa sjukpenning om arbetsformégan ar ned-
satt pd grund av sjukdom. Den ska vara nedsatt med minst en fjérdedel
i alla arbeten pé hela arbetsmarknaden, for att man ska kunna fa sjuk-
penning.

Aktivitetsersittning

Aktivitetsersattning ar till for unga vuxna mellan 19 &r och manaden
innan de fyller 30 ar. For att vara berittigade till aktivitetsersittning
ska man inte kunna arbeta pa minst ett ar pa grund av sjukdom, skada
eller en funktionsnedsattning. Vid aktivitetserséttning ska arbetsfor-
mdgan vara nedsatt med minst en fjardedel.

— Den som beviljas aktivitetsersittning kan beviljas det minst ett ar,
max tre ar. Under tiden man &r beviljad aktivitetserséttning vid nedsatt
arbetsformaga ska det finnas en tydlig rehabiliteringsplanering vad
som forvéntas paga under tiden ersittningen dr beviljad.

Man kan dven ans6ka om aktivitetsersdttning om man inte kunnat ge-
nomfora sina studier pa grund av funktionsnedsittning. Da kan man
ha ritt till aktivitetsersittning under den tiden det tar att avsluta grund-
skolan eller gymnasiestudierna.

Under tiden man &r beviljad aktivitetsersattning kan man soka sirskild
ersattning for aktivitet. Aktiviteten ska ha en positiv inverkan pé sjuk-
domstillstandet, den fysiska eller psykiska prestationsforméagan. Akti-
viteterna ska ha till syfte att 6ka forutsdttningarna att forbattra arbets-
formagan sé att han eller hon kan ta nésta steg 1 sin utveckling. Det
kan handla om en kurs 1 ett sprék pa ett studieforbund eller fysisk tra-
ning.

Sjukersittning

e En erséttning for personer mellan 30-64 ar som troligen aldrig
kommer att kunna arbeta heltid pa grund av sjukdom, skada el-
ler funktionsnedséttning.

e Arbetsformagan ska vara nedsatt med minst en fjardedel 1 alla
arbeten pa hela arbetsmarknaden.

e Personen kan sjilv ansoka om sjukersittning eller sa kan For-
sdkringskassan besluta att byta ut en sjukpenning mot sjuker-
sattning.
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Vilande ersittning

e Sjukersittning kan vara vilande ndr man har haft aktivitetser-
séttning eller sjukerséttning minst ett ar och vill studera eller
prova pa ett arbete.

e Manadsbelopp i tolv manader nédr ersittning ar vilande vid ar-
bete (25 % av den erséttning som &r vilande)

e Vilande aktivitetsersittning kan beviljas for ldngre tid dn be-
slutat.

Handikappersittning kan den fa som har nedsatt funktionsféorméga i
minst ett &r. Det gér att fa frdn och med det ar personen fyller 19 ar
och fram till 65 ar. Funktionsférmagan ska vara si nedsatt att perso-
nen i sin vardag behover hjélp eller har betydande merkostnader pa
grund av sin sjukdom.
Sadana merkostnader kan vara:

e kostnader for hjalpmedel och likemedel

e Kostnader upp till hogkostnadsskydd for hdlso- och sjukvard

e Kostnader for specialkost

e Kostnader for resor

e Forbrukningsartiklar

e Slitage med mera
Det ska finnas ett direkt samband mellan kostnaden och funktionsned-
sdttningen och det maste vara en extra kostnad inte en kostnad som de
flesta médnniskor har.

Handikappersittningen dr skattefri och indelad i tre olika nivéer. Be-
loppen géller per manad ar 2013.

e 69 procent (2530 kr)

e 53 procent (1943 kr)

e 36 procent (1320 kr)

e Ansokan om handikapperséttning ska vara skriftlig och inne-
hélla personuppgifter och personnummer.

e Det ska finnas ett 1dkarutldtande som beskriver den s6kandes
funktionsnedsattning och hur det paverkar formagan att klara
av vardagen, arbetet eller studierna.

e Handikapperséttning handlaggs av personliga handldggare pa
Forsédkringskassans lokala forsakringskontor.

Bilstod ér ett bidrag till hjélp for inkdp av bil. Det ar till for att under-
latta tillvaron for den som har svarigheter att anvdnda allménna kom-
munikationer. Bidraget bestar av ett grundbidrag for att kdpa bil pa 60
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000 kr, samt ett inkomstprovat anskaffningsbidrag. Det gar ocksa att
fa bidrag till korkortsutbildning. Bilstodet handldggs av Forsakrings-
kassan 1

Vistervik.

Assistansersittning

Assistansersattning dr ett ekonomiskt stod som ger de personer med de
allra svéraste funktionsnedsattningarna rétt till personlig assistans for
att kunna leva ett mer sjdlvstiandigt liv.

Man ansoker hos kommunen eller Forsdkringskassan. Kommunen har
ansvaret da de grundlaggande behoven uppgér till hogst 20 timmar per
vecka. Staten(Forsdkringskassan) kan bevilja assistanserséttning for
Personlig assistent ndr de grundldggande behoven dverstiger 20 tim-
mar per vecka.

Avslag

Vid avslag kan alla drenden omprovas vid Forsdkringskassans om-
provningsenhet. Far man avslag dven dér kan drendet 6verklagas 1
Forvaltningsritten, dérefter 1 Kammarritten och Hogsta Forvaltnings-
domstolen. De avgor om provningstillstand l&mnas eller inte. Forval-
ningsratten kan bli den sista instansen.

Mer information finns pa Forsdkringskassans hemsida:
www. forsakringskassan.se

Tips pa bra webbsidor

www.agrenska.se — Agrenska

www.fk.se - Forsdakringskassan

www.1177.se — Sjukvérdsupplysningen
www.socialstyrelsen.se - Socialstyrelsen
www.skolverket.se — Skolverket

www.spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
www.riksdagen.se - Riksdagen

www.regeringen.se — Regeringen

www.hi.se - Hjidlpmedelsinstitutet

www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.tlv.se - Tandvards- och lakemedelsforméansverket
www.notisum.se — Lagar pa nitet

www.varsam.se — Varsam
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Information fran Arbetsformedlingen

Samordnaren pa Arbetsformedlingen Pia Ekman, informerade
om hjilp och stod nér det giller personer som har funktionsned-
siattningar.

Pia Ekman paminde om vikten av att ta med sig ett ldkarutldtande vid
forsta besoket pa Arbetsformedlingen. I utlatandet ska ldkaren besk-
riva aktuell diagnos/prognos och om besvéren dr 6vergaende eller be-
stdende. Det kan ocksé gdrna std om begransningarna paverkar arbets-
formagan? Vilka arbetsuppgifter som passar och vilka som inte passar.
Om det 4r nigot som absolut skall undvikas? Ar 4tergang till tidigare
yrke méjligt? Ar det realistiskt med heltidsarbete? Om deltid ir aktu-
ellt, 1 sé fall 1 vilken omfattning? Eventuella begransningar i mojlig-
heten att ta sig till och frin ett arbete och sé vidare. Ett utforligt 1dkar-
utldtande ar av godo menade Pia Ekman.

Personlig handliggare

Efter inskrivning pa Arbetsformedlingen, far den arbetssokande en
personlig handlidggare, en arbetsformedlare, som arbetar med personer
som har funktionsnedséttningar.

— Tillsammans gor de en framtidsplanering. Arbetsformedlaren ser till
individen. Vad hon/han vill? Vad hon/han klarar av? Kanske behdver
den arbetssokande prova andra mojligheter én tidigare, sa Pia Ekman.

Rehabiliteringsteam

Som arbetsformedlare har man mojlighet att ta in specialistkompetens.
Arbetsformedlingen har ett rehabiliteringsteam som bestar av arbetste-
rapeut, arbetspsykolog, sjukgymnast, socialkonsulent och utéver det
dven en SIUS- konsulent (Sérskild Introduktions- och Uppf6ljnings-
stod).

Om man har haft praktikplats eller jobbat extra ska man berétta det.

— Allt man har gjort ar vardefullt! Inte bara for att man har testat pa att
komma varje dag 1 tid till ett arbete, och kan gora saker nagon annan
talar om att man ska gora, utan i vigledande syfte. Man har fatt erfa-
renheter och vet sjilv vad man trivs med och inte. Arbetspsykologen 1
specialistteamet kan sedan gora en individuell yrkesvalsutredning.

Praktikplats

Arbetsformedlaren hjdlper till med att se till att den arbetssdkande fér
en praktikplats som kan leda till en tillsvidareanstéllning.

Kanske vet personen inte riktigt vad han/hon vill géra och har da moj-
lighet att rddgora med en arbetspsykolog, nér det géller yrkesvalet.
Arbetspsykologen gor en individuell yrkesvalsutredning utifran intres-
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sen, fallenhet och funktionsnedsittning. Efter samtalen kommer den
arbetssokande och arbetsformedlaren fram till en lamplig arbetsplats
pa lagom avstand fran hemmet. Arbetsférmedlaren ringer till arbets-
platsen och hor om det gar att gora studiebesok déar. Den arbetsso-
kande avgor forstés sjdlv om hon/han vill arbetstrdna pé praktikplat-
sen.

— Efter arbetstraningen kommer kanske arbetstagaren och arbetsgiva-
ren vdl dverens och s& sminingom kan det bli en tillsvidareanstéll-
ning. Da kan arbetspsykologen éterigen stotta. Tillsammans kan de
diskutera hur den nyanstillde ska berdtta om sin funktionsnedséttning
pa sin arbetsplats.

Anpassning av arbetsplatsen

En arbetsterapeut kan sedan anpassa arbetsplatsen efter behov. Det
kan handla om att rétta till belysningen, eller gora arbetsplatsens ut-
formning mera funktionell. Andra ventilation, forindra olika arbets-
redskaps funktioner och sa vidare.

En fraga som kan dyka upp ér:

Varfor skulle en arbetsgivare ta mig, en sjuk person, ndr det finns
hur manga som helst som vill ha jobbet?

Ett svar pa det kan vara att genom Arbetsformedlingen far arbetsgiva-
ren en person som dr noga utprovad och som passar for jobbet. Dessu-
tom kan Arbetsformedlingen bidra med kompensation, for till exem-
pel arbetstidsbortfall pa grund av funktionsnedséttningen.

Om inte den nyanstéllde kan arbeta full tid pa grund av sin funktions-
nedsdttning, kan Arbetsformedlingen bidra med de 6verskjutande
kostnaderna for arbetsgivaren, i form av ett 16nebidrag.

— Det dr en uppgorelse mellan den som blir anstilld, arbetsgivaren och
Arbetsformedlingen. Ingen annan behover veta om det och anstillning
ar for ovrigt en helt vanlig anstillning, sa Pia Ekman.

SIUS-konsulent

SIUS- konsulenten kan i borjan av anstillningen stotta den nyanstéllde
pa arbetsplatsen och se till att allt fungerar som det ska. En SIUS-
konsulent gér under en tid aterkommande besok pa arbetsplatsen och
blir ett stod till bade arbetsgivaren och arbetstagaren.

— Vid behov kan SIUS-konsulenten forklara sddant for arbetsgivaren
och arbetskamraterna, som kan vara svért for den nyanstdllde att prata
om, sa Pia Ekman.

Arbetsterapeut
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Arbetsterapeuten kan sedan gora arbetsplatsanpassning med till exem-
pel arbetstekniska hjélpmedel.

— Arbetsformedlingen kan hjdlpa till med anpassningen det fOrsta éret,
sedan &r det arbetsgivaren som tar over, sa Pia Ekman.

I vissa fall gor funktionsnedséttningen att man inte kan arbeta fullt ut.
Da kan Arbetsformedlingen ga in och bidra med en del av 16nen.

En sadan anstillning kallas for lonebidragsanstiillning. Allteftersom
arbetstagaren blir mer varm 1 kldderna fasas I6nebidraget ut. Det kan
vara i hogst fyra ar. Utvecklingsanstillning kan den som anstills fa i
ett ar och dé ar det kanske niagon speciell arbetsuppgift som ska trinas
in. Kvarstar funktionsnedséttningen efter lonebidraget och det hindrar
en del av arbetsuppgifterna kan personen fa en trygghetsanstillning.
Den varar till pensionen och behdver inte omprovas.

Pa Arbetsformedlingens hemsida www.arbetsformedlingen.se, finns
mycket information att hamta.

Josefina, 32 ar, har Friedreichs ataxi

Nér hon var 14 ar forstod Josefina att nagot var fel med henne.
Hon klarade inte gymnastiken sa bra som forut. Josefina fick
svart att ga i trappor och ramlade oforklarligt niagon giang. Skol-
skoterskan konstaterade att hon hade skolios, krokt ryggrad. Hon
fick en korsett och sedan var det bra med det.

Det ir paus i foreldsningarna pa Agrenska och Josefina och jag har
tagit oss ut pd altanen. Solen dr varm och luften ljum och det dr 1 bor-
jan av september. Josefina dr en blond s6t 32-aring som ser harligt
frisk ut.

Allteftersom tiden gick fick hon allt svarare att halla balansen. Hon
gick till olika l&kare, men ingen kom pé varfér hon hade s& manga
besvir. Vid ett tillfalle blev hon pikad av en néra vin for att hon pra-
tade for sakta och det tog henne hart.

Diagnos

Fyra ar efter besoket hos skolskdterskan fick hon diagnosen.

— Jag kommer ihag att mamma var med mig nir jag tog emot beskedet
och minns att ldkaren tyckte synd om mig. Jag fick ga ut medan han
pratade med min mamma. Mina forédldrar var ledsna och i chock och
visste inte hur de skulle sédga det till mig. Jag tror faktiskt att jag fick
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ta reda pa det mesta sjélv. Men det var inget fel pa deras engagemang.
De har alltid varit vildigt stottande.

Josetina bodde centrum av staden och upptickte ganska snart att hon
var for vinglig for att g& pd benen ute, s hon skaffade en rullstol.
Hemma vinglade hon fram dnnu ett tag.

Strax efter diagnosen tridffade hon sin man Kalle, utbildade sig i tre ar
till systemvetare och borjade arbeta som systemutvecklare.

— Egentligen hade jag velat bli journalist, men jag insag att det aldrig
skulle g& med sjukdomen och jag valde det nést bista.

Barn

Josefina och Kalle visste att Friedreichs ataxi dr en érftlig sjukdom
och att deras barn kunde fa sjukdomen om bada var barare av genen.
Kalle testade sig for Friedreichs ataxi och hade inte anlaget.

— Det var ett medvetet val att vi skaffade barn tidigt for att jag skulle
orka.

Vid 25 ars alder fick Josefina en flicka och efter ett par ar kom en
flicka till. Nu nér hon &r 32 &r har hon tre barn. Yngsta barnet &r en
liten pojke pa sex manader. Alla barnen ir friska, testade och barare
av genen.

— Vi far informera dem nér den tiden kommer. Det finns ju mgjlighet
att fa barn genom provrorsbefruktning, om de skulle ha oturen att
traffa ndgon som ocksé bir pa genen.

Josefina jobbade halvtid i fem ér, tills dldsta dottern fyllde fyra &r. Da
orkade hon inte langre.

— Jag var alltid trott nér jag kom hem och fick gé och lagga mig direkt.
Var tvungen att ga upp fem pa morgonen for att bli klar med allt till
jobbet startade klockan atta. S&g knappt barnen pa hela veckan. Det
kéndes viktigare att orka med dem. Att vara en bra mamma. Nu dr det
min man som jobbar for oss bdda och jag d4r hemma pé heltid med
barnen och assistenter.

Under helgerna forsoker familjen att vara for sig sjdlva. Bara i undan-
tagsfall ndr maken behdver géra ndgot utanfor hemmet har de assi-
stenter. I mojligaste man vill de leva ett s& normalt liv som mojligt
med barnen.

Fortjockad hjirtmuskel

Innan graviditeterna konstaterade hennes ldkare kardiologen Lars
Klintberg, att Josefina hade en fortjockad hjartmuskel, en vanlig f6ljd
av Friedreichs ataxi. Hon fick tva mediciner, betablockerare och Ide-
benone. Under graviditeterna och amningen var hon tvungen att hélla
upp med all medicinering.
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— Det var nog graviditetshormonerna som gjorde att jag madde sa bra,
trots det. Nu efter tredje graviditeten syns inga fordndringar pa mitt
hjarta langre och det tror min ldkare beror pa att jag anvant Idebenone
under flera ar. Det dr bara att hoppas att symtomen pa hjértat inte
kommer tillbaka.

Josefinas mamma dog for ett ar sedan och det gér henne ledsen. De
tyckte mycket om varandra och hade mycket att prata om. Sérskilt
sjukdomen kunde hon prata med sin mamma om. Hennes pappa lever
och de tvé systrarna, som hon har en nira och bra kontakt med. Ingen
av systrarna har sjukdomen.

Vinner

Josefina och Kalle har en stor vénkrets.

— Min man &r véldigt social och vill umgés mycket. Jag dr mera ska-
dad av att ha en nervsjukdom och behover planera min tid hela tiden.
Kan kdnna mig utanfor och stressad. Genom honom tvingas jag trots
det att umgas och det &r bra for mig.

Josefina dr lycklig med sin stora familj och hinner inte grubbla pa vad
som eventuellt hinder i framtiden. Livet rullar pa som for vilken barn-
familj som helst.

— Med alla kraven man har i och med fordldraskapet kénns sjukdomen
obetydlig. Om barnet skriker dr det nummer ett, och det blir av mindre
vikt om jag har ont ndgonstans.

Om vi dnda skulle se framat lite. Hur tror du det blir?

— Ett tag tdnkte jag trettio ar kanske jag kan bli. Nu dr jag 32 ar. Min
man sdger sextio ar absolut. Mitt mal &r att mitt yngsta ska bli vuxen,
da blir jag véldigt n6jd, avslutar Josefina med ett stort leende.

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under vistelsen pa Agrenska for vuxna med Friedreichs ataxi, deltog
tre kvinnor och tre mén, i ett erfarenhetsutbyte med specialpedagog
AnnCatrin Réjvik fran Agrenska.

Foljande ér ett urval av de synpunkter som deltagarna ldmnade. Dis-
kussionerna handlade om upplevelsen av skola, utbildning, yrkesliv,
boende, vardagsliv, somn, dterhdmtning, fritid, socialt liv, familj, vén-
ner samt sjukvard.

Skolan

De flesta i den hér gruppen fick diagnosen i tondren nér de gick sista
aret pa hogstadiet eller i gymnasiet. Det var fordldrarna som i de flesta
fall, informerade ldrarna om sjukdomen.
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— Jag kommer fran en liten stad 1 Norrland och hade det kdmpigt lange
1 skolan innan jag fick diagnosen. Jag orkade inte med skolan pa
samma sétt som de andra. Jag vet att mamma pratade med lararna re-
dan innan diagnosen och sa att nagot var fel och att jag behdvde mera
tid &n andra, i matsalen till exempel. Men jag ville inte vara an-
norlunda. Jag ville inte ha hjélp. Jag ville vara frisk!

— Jag héller med. Man ville till varje pris behélla en oberdrd yta som
tonaring. All energi under de dér aren gick at till att hdlla masken. Det
hinde att lararen infor klassen fragade mig ”Vad ér det for fel pa dig?”
Da ville jag bara springa dédrifran och gréta.

— Mig hédnde det liknande saker. Nér jag inte kunde halla balansen sa
jag att det var fel pd mina skor.

Flera i samtalsgruppen kritiserade skolan for att bara vilja gora en
massa atgirdsplaner och inte ta itu med verkligheten och elevens var-
dag.

— Det dr som att ldrarna gdmmer sig bakom att de maste dokumentera
allting. Eleven lamnas i sticket och fér ta itu med sin vardag i skolan
sé gott de kan sjdlva. De som har en kronisk sjukdom blir [dmnad for
sig sjdlva och kanner sig utanfor.

— Jag vill rdda alla som far Friedreichs ataxi att forsoka 4 samtalsstod
sé tidigt som mojligt. Sérskilt 1 skolan sé att inte sjélvfortroendet blir
kort 1 botten, sa en av deltagarna.

Gymnastiken

Ju mer koordinationssvarigheter de fick desto svérare var det att delta
pa de vanliga gymnastiklektionerna i skolan. En kvinna var n6jd med
att hon fick hoppa 6ver gymnastiken helt och dgna sig at att lasa bock-
er istéllet. Hon var en riktig plugghést och inte sa intresserad av gym-
nastiska rorelser.

Flera skolor ordnade det si att eleven fick trina pa sitt sitt, under
samma tid som de andra hade “vanlig” gympa.

— Jag fick diagnosen nir jag var 16 ar och gick i gymnasiet. De tva
sista aren fick jag vilja om jag ville simma i en 30 gradig handikapp-
bassing eller vara med de andra och spela hockey ute 1 sméillkalla vin-
tern. Jag hade inga svarigheter med det valet och valde forstas den
varma bassidngen.

Tva av kvinnorna fick sjukgymnastik pd gymmet samtidigt som de
andra eleverna hade gymnastik.

— Gymmet var i samma byggnad som gymnastiken, sa vi kladde om
samtidigt och ropades upp tillsammans. D4 kénde jag mig inte utanfor.
Sedan gick jag in med sjukgymnasten till gymmet som 1ag bredvid
och trdnade hela timmen med henne. Det blev mer effektivt och jag
kunde utnyttja tiden battre. Hade jag varit med klassen skulle det fun-
nits en massa saker som inte jag hade kunnat vara med pa.
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Yrkesval

De flesta arbetar eller har arbetat. En man har arbetat inom spedition 1
tjugo &r men dr nu arbetslos. En annan man har arbetat i Norge som
lakarsekreterare i tvd och ett halvt ar, men gor inte det ldngre. Den
ende som jobbar heltid har sedan han blev sjuk fatt byta arbetsuppgif-
ter. Han arbetar fortfarande p& samma jobb som transportledare, men
med administration istéllet for att som forr kora lastbil.

Maénga har fétt dndra yrkesval sedan de fick diagnosen.

— Min drom var att bli modefotograf och éka till Paris. Det fick jag
lagga pd hyllan efter tre ars studier. Det fanns ingen mojlighet att som
fotoassistent, vilket man ju ofta dr i borjan, bira kameravéskor och
resa mycket. Istillet utbildade jag mig till socialpedagog i tvd ar och
ar nu administrator pa ett assistansbolag.

Tidigare arbetade hon pa ett annat assistansbolag. De hade inte rad att
sétta in en hiss som hon som ér rullstolsburen kunde ta sig upp till
arbetsplatsen med.

— Det blev en tvist mellan foretaget och Forsakringskassan. Ingen ville
sta for utgiften. Losningen blev att jag fick sitta i en egen stuga ute i
skogen. Jag trottnade pa det och slutade. Tillsammans med tre arbets-
kamrater startade jag istéllet ett eget assistansbolag.

— Jag hade velat bli journalist, dlskar att skriva, men insag att det inte
gick. Tog det nést bista och utbildade mig till systemvetare. Jobbade i
fem dr men orkade inte med bade jobb och smébarn. Idag ér jag
hemma pa heltid med mina tre barn och assistenter.

Boende

Tva personer som fortfarande dr gdngare, har inte ndgra anpassningar i
hemmet dnnu.

En av dem har borjat med képpar och halkstrumpor hemma. Den
andre bor bra i ett enplanshus och har hjélp av tjejen. Han vintar med
att anpassa hemmet. Bada kor bil fortfarande.

De som sitter i rullstol har i de flesta fall fatt olika anpassningar
hemma. Dorrar har breddats sa att rullstolarna ska komma igenom och
trosklar tagits bort. Handtag har satts upp pé toan sa att det gér att
sdtta sig och ta sig upp fran toaletten. Samtliga har duschstol.

— Jag fick sd ont av duschstolarna, provade hur manga som helst. S&
var vi pa en semesterresa och dér hade de ingen duschstol sa jag an-
véinde en trddgérdsstol i plast istéllet. Den avlastade mycket béttre &n
de dyra duschstolar jag kunde fa genom kommunen. Nar vi kom hem
kopte vi en liknande pa Rusta och nu anvinder jag den.
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En kvinna har ett hus med sovrummet daruppe och toaletten pa bot-
tenvaningen och en trapphiss ddremellan.

— Det dr bara sé jobbigt att komma upp pa hissen och dka ner. Jag blir
helt slut efter det. Nu har vi fatt byggnadslov sa att vi kan bygga ut
och vi kommer att ha sovrum och badrum pd samma plan. Men det r
inget kommunen bekostar utan det gor vi sjélva.

En person gav de andra tips att be ndgon pa kommunen att beritta vad
for hjdlpmedel som gér att f4. Hon hade sjélv fétt en genomgang for
flera ar sedan. Efter det hade hon fétt en dator som hon kunde anvédnda
nédr hon studerade.

— Det var léttare for mig att anteckna pa den.

Idag har hon fatt en lift hemma, fast hon egentligen inte tycker att hon
behover den riktigt annu. Men hon inser att den sparar assistenternas
ryggar och det dr bra for dé blir de inte sjukskrivna.

Somn

Ett tips for den som inte dr rorlig dr att anvinda glidlakan som gér att
fa genom arbetsterapeut, i stillet for vanliga lakan 1 sdngen.

— Det gar hur bra som helst att vinda sig med glidlakan och man blir
inte det minsta svettig av lakanet.

Sidenlakan och sidenpyjamas kan fungera vil sa bra, papekar en an-
nan person, och vara ldttare att sjdlv fa tag pa ute i handeln.

Hoj och sinkbar sing foresprakade flera. Det kéndes léttare att 1dsa 1
sdngen, amma och andas i en sadan séng.

Ett tips var att skruva fast en sdnggavel med ribbor i viggen bakom
sdngen. Da gar det for den som dr lite ordrlig att hugga tag i den nér
man ska vidnda sig om i sdngen.

Kramper drabbades flera av nattetid. En trekantig kudde som gar att fa
som ett hjdlpmedel, nimnde nagon.

— Jag brukar anvénda en vanlig kudde, men det &r klart att den for-
svinner girna under natten. Vill inte vicka min sambo varje gang, sa
en annan.

Socialt liv och vinner

Maénga tycker det dr pinsamt att ringa i telefonen eftersom det hors att
det dr nagot fel pa rosten.

En kvinna fick en fraga fran barnmorskan nir hon ringde. ”Hur maér
du?”

— Hon tyckte att jag 14t berusad och det ar klart att de maste reagera pa
om modrar dricker, men det kédndes trékigt att raka ut for det.

— Kan inte jag fa prata med din assistent sa de pa Forsdkringskassan
till mig, nér jag ringde. Det dr ju bara rosten som dr lite otydlig, inte
nagot fel pa mitt huvud.
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Otillgéngligheten i samhdllet for rullstolsburna paverkar dem. Det ar
1att att bli isolerad.

— Det gar nidstan inte att ha kompisar. Om nagon fragar mig om jag
ska med, maste jag alltid boka fardtjdnst forst, ibland flera timmar
innan. Hur latt dr det d& att vara spontan?

— Jag blir socialt méttad nér jag lever med assistenter hela dagarna.
Niér de gar hem vill jag inte sédtta mig ned och ringa en kompis. Jag
vill bara vara ifred.

En av killarna élskar att ha manga vanner runt sig, men inser att det
inte dr sa ménga kvar langre. Det har hiant nagot sedan forr da han var
friskare. Nu maste en assistent dessutom vara med om han ska gé och
fika.

— Hur kul &r det?

Det &r ocksa svart att besoka ndgon eftersom de flesta inte har hem
som &r anpassade till rullstol.

— Ar det en ny bekantskap maste man forst fraga hur deras toalett ser
ut och om det gér att komma in med en rullstol. Alternativet blir att
halla sig till man kommer hem. Ibland tvingas man att rulla ut rullsto-
len 1 hallen och sedan ta sig in pa toan med hjélp. Sddana saker kan bli
sé jobbiga bara att tinka pd att man stannar hemma.

Kontakt med sjukvard

Alla vill ha en rak, kunnig och arlig ldkare, som kan mycket om sjuk-
domen och som vet sambandet mellan Friedreichs ataxi och fortjockad
hjértmuskel. Det &r bara alltfor sdllan de stoter pa en sadan ldkare. I de
flesta fall far de sjdlva beritta om sjukdomen for lakaren och dess
komplikationer.

— Gar man till en ldkare akut pd vardcentralen har de inte hort talas
om Friedreichs ataxi.

En kvinna ldser for sina barn varje kvill och har ofta problem med
andningen. Hon vill dela med sig av ett bra tips hon fick.

— Jag hade svért med luften nér jag léste. Det stockar sig for mig och
luften tar slut. Logopeden gav mig tipset att jag skulle dra in all luft
jag kunde innan jag borjade ldsa, sedan ldsa pa den luften och nir den
tar slut dra in ny luft och fortsétta lasa. Det har hjélpt mig och nu ar
det mycket littare att 1dsa hogt.

Fritid

Det ér en lang process att acceptera sjukdomen. Det dr alla Gverens
om. Det har funnits tider d4 alla sett nattsvart pa sin situation och inte
velat gora ndgonting. De som har haft diagnosen linge har kommit ur
det och ér aktiva nu. En av dem som inte arbetar ldngre, fyller dagarna
med aktiviteter tillsammans med sina assistenter. Han trénar pd gym,
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ser pa fotboll, hockey och trav. Vill allra helst komma ut pa nigot nytt
och roligt varje dag.
En kvinna som arbetar 25 procent dlskar att ga till arbetet och triffa
arbetskamraterna.
— Jag vill vara sa delaktig som mgjligt i samhaéllet. S& normal som
mdjligt, sdger hon.

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overlikare Christopher Lindberg
Neuromuskuldrt Centrum
Sahlgrenska Universitetssjukhuset
Goteborg

Tel: 031 34210 00

Kardiolog Lars Klintberg

Sahlgrenska Universitetssjukhuset/MoIndal
Medicinkliniken

Tel: 031

Sjukgymnast Camilla Ekwall
Akademiska sjukhuset
Uppsala

013

Leg logoped Malin Sixt Borjesson
Enheten for Neurologopedi
Sahlgrenska Universitetssjukhuset
Goteborg

Tel: 031 34210 00

Overtandlikare Birgitta Johansson- Cahlin
Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 Hovés

Tel: 031- 750 92 00

Tandskdterska Lena Romeling Gustafsson
Mun-H-Center

Agrenska

Box 2046

436 02 Hovés

Tel: 031- 750 92 00
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Tandhygiensist
Annette Carlsson
Mun-H-Center
Agrenska

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031- 750 92 00

Handldggare Sara. A. Eriksson,
Forsékringskassan,

Goteborg

Tel: 0101195450

Samordnare Pia Ekman,
Arbetsformedlingen
Molndal

Tel: 0104862446

Specialpedagog
AnnCatrin Rojvik och
socionom Cecilia Stocks,
Vuxenverksamheten
Agrenska

Box 2058

436 02 HOVAS

telefon 031 7509170
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Friedreichs ataxi

En sammanfattning av dokumentation nr 440

Friedreichs ataxi dr en drftlig progressiv sjukdom dar det genetiska felet
finns 1 kromosom nummer nio. Symtom uppstar i 13 — 16 ars alder, till foljd
av tillbakabildningar av nervcellerna i ryggmérgen samt mellan lillhjarnan
och ryggmirgen. Det kan drabba vitala organ som hjdrnan, hjartat,
bukspottskdrteln, levern och muskelvdvnaden.

De forsta sjukdomstecknen dr ging — och balanssvarigheter, sé kallad ataxi.
Manga blir rullstolsburna ett tiotal ar efter diagnosen. Det ar vanligt med
kinselnedsittning, ofrivilliga 6gonrdrelser (nystagmus) och upphackat tal
(dysartri). I 75 procent av fallen kan en fortjockning uppsta i hjartats
muskelvigg, som maste medicineras.

Behandlingen handlar om att lindra symtom och kompensera for
funktionsnedsattningar.

Tva till fyra personer per 100 000 invanare drabbas.

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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