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Galaktosemi

GALAKTOSEMI, 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 galaktosemi.

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, psykosociala aspekter samt det stod 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 sjukdomen 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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Foljande forelasare har bidragit till innehallet i denna dokumentation:

Ulrika von Débeln, Overldkare, Centrum for medfédda metabola
sjukdomar, Karolinska universitetssjukhuset Solna.

Mikael Oscarson, medicine doktor, Karolinska universitetssjukhuset,
Solna. Kliniken for endokrinologi, metabolism och diabetes.

Carina Heidenborg, dietist, Karolinska universitetssjukhuset, Solna.
Anna Strandqvist, psykolog, Karolinska universitetssjukhuset, Hud-
dinge.

Marianne Bergius, 6vertandlikare, Mun-H-Center, Agrenska, Hovas.
Lisa Bengtsson, logoped, Mun-H-Center, Agrenska, Hovas.

Anna Nielsen Magnéli, tandhygienist, Mun-H-Center, Agrenska,
Hovas.

Sara Eriksson, handldggare pé forsdkringskassan, Goteborg.

Pia Ekman, samordnare inom arbetsféormedlingen Molndal.
AnnCatrin Rojvik, verksamhetsansvarig och Cecilia Stocks, socio-
nom och koordinator inom vuxenverksamheten, Agrenska.

Har nar du oss

Adress Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovés
Telefon 031-750 91 00

E-post Marianne. Lesslie@agrenska.se
Redaktor Marianne Lesslie
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Galaktosemi

Screening, genetisk bakgrund samt sjukdomsmekanismer

Galaktosemi ar ett samlingsnamn for en grupp éarftliga sjuk-
domar som medfor brist pa enzymet GALT, galaktos -1-
fosfaturidyltransferas, som behovs for att omvandla sockerar-
ten galaktos till glukos i levern. Obehandlad kan bristen med-
fora skador pa lever, njurar, centrala nervsystemet, 6gonlinser
och aggstockar.

— Sedan sextiotalet ingar sjukdomen i PKU-screeningen for alla
nyfodda. Den uppticks tidigt och behandlas livslangt med ga-
laktos- och mjolkfri diet.

Det berittade Ulrika von Ddbeln, 6verldkare pd Centrum for med-
fodda metabola sjukdomar vid Karolinska Universitetssjukhuset i
Solna.

Galaktosemi finns 6ver hela virlden och antalet insjuknade varie-
rar. Hos gruppen resandefolk pé Irland forekommer sjukdomen hos
s& minga som en av 500 personer.

— I sddra Europa har en pa 40 000 ménniskor galaktosemi. I Fin-
land finns inte sjukdomen alls. I Japan dr den sa ovanlig att en per-
son pa miljonen far den, berdttade Ulrika von Ddbeln.

I Sverige fods det 1 genomsnitt ett barn varje ar med galaktosemi.
Det blir ett barn per 100 000 invénare. I stort sett drabbas lika
manga flickor som pojkar. Idag har 55 personer i Sverige galakto-
semi. 21 flickor eller kvinnor och 34 pojkar eller méan.

Historik

1908 beskrev den tyske ldkaren von Reuss den forsta patienten.
1935 fann man att symtomen horde ihop med sockermolekylen
galaktos och att laktosfri diet forbéattrade tillstdndet betydligt. En-
zymet GALT uppticktes av den danske ldkaren Herman Moritz
Kalckar 1956. En metod att screena for galaktosemi i blod torkat pa
filtrerpapper utvecklades pa 1960-talet och medforde att galakto-
semi kunde ingé i den obligatoriska PKU-screeningen for nyfodda.
Pé 1980-talet kunde ldkarna konstatera att alla inte blir helt friska
av den mjolkfria dieten. 1992 hittades genen som orsakar galakto-
semi.
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Arftlighet

Arvsmassan, ménniskans gener och érftlighetsanlag, finns i krop-
pens celler i cellkdrnan. I varje cellkdrna finns 46 kromosomer,
fordelade pa 23 par, som dr uppbyggda pd DNA-spiraler. Pé kro-
mosomerna finns de omkring 23 000 gener som behovs for ménni-
skans normala utveckling och funktion. Genen ar en enhet for in-
formation om arftliga egenskaper och varje gen kodar for ett pro-
tein eller ett 4ggvitedmne.

Varje individ har fatt hélften av generna frén sin mamma och half-
ten frén sin pappa. Alla ménniskor har olika mutationer i sina ge-
ner, men bara en liten del av avvikelserna ger upphov till symtom
hos béraren.

Galaktosemi drvs autosomalt recessivt, vilket innebér att bada for-
dldrarna maste bara pa den muterade genen for att barnet ska fa
sjukdomen. Fordldrarna dr sjdlva friska anlagsbarare.

Risken att barnet drver det sjuka anlaget dr 25 procent vid varje
graviditet. I hilften av fallen &rver barnet det sjuka anlaget frén den
ena fordldern, och blir da frisk anlagsbérare, som forildrarna. I 25
procent av fallen drver barnet bada de friska anlagen frén sina
fordldrar, och blir da varken sjukt eller anlagsbirare.

Hos personer med galaktosemi dr det den korta armen pa
kromosom nummer 9 som &r fordndrad.

Orsak

Mjolksocker, laktos finns i ménga fododmnen, framst i mjolkpro-
dukter men ocksé i frukt, gronsaker och indlvsmat. Laktos, dr upp-
byggt av tvd sockermolekyler som sitter ihop: galaktos och glukos.
Personer med galaktosemi tal inte galaktos. De behdver daremot
glukos for att kroppen ska fungera.

Nér allt &r som det ska bryts laktosmolekylen ner av ett enzym 1
tunntarmen. Sockermolekylerna splittras d upp och tas upp av
tarmen for vidare transport ut i blodet. Personer som é&r laktosinto-
leranta kan inte bryta ner sockermolekylen, vilket resulterar i di-
arré. Detta kan avhjédlpas med medicin och har ingenting med sjuk-
domen galaktosemi att gora, &ven om ménga ofta forvixlar dessa
tvd. Galaktosemi har heller inget gemensamt med allergi mot
mjOlkprotein. Detta dr viktigt att pdpeka eftersom tillstinden ofta
forvaxlas.
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Galaktosemi orsakas av en fordndring eller mutation i genen GALT
som finns pa kromosom 9 (9p13), som styr bildningen av enzymet
GALT. Olika mutationer kan leda till olika svarighetsgrader av
sjukdomen. De allra flesta sjukdomsframkallande mutationerna i
GALT-genen leder till att biraren inte har ndgon enzymaktivitet
alls, medan nagra mindre svéra mutationer leder till att det finns lite
aktivitet i enzymet. I det senare fallet har personen en mildare form
av sjukdomen.

GALT-enzymet har till uppgift att bryta ner sockerarten galaktos i
levern. Mutationen gor att det inte fungerar och att galaktos och
dess nedbrytningsprodukt galaktos-1-fosfat ansamlas i stora méng-
der och forgiftar kroppen.

Anhopningen av galaktos-1-fosfat, som 1 mattligt forh6jd koncent-
ration stor &mnesomséttningen genom att det hdmmar méanga en-
zym 1 olika organ, orsakar troligen de akuta symtomen. Det kan
ocksa ha betydelse for uppkomsten av skador pa nervsystemet.

Nér GALT inte fungerar uppstar ocksa brist pa det amne som det
normalt ska producera, UDP-galaktos, som har en viktig roll nar
vissa dmnen i kroppen ska byggas upp.

— Bristen pa UDP-galaktos och anhopningen av galaktos-1-fosfat
kan vara orsaken till att sockerarter inte kan kopplas samman pa ett
normalt sitt med proteiner och fetter. Det har till f6ljd att viktiga
strukturer 1 hjdrnan och andra delar av kroppen inte bildas. En 6kad
mangd galaktos-1-fosfat verkar ocksa kunna orsaka stressreaktioner
1 kroppens celler och medfora celldod, sa Ulrika von Dobeln.

Nar ett litet barn fods far det brostmjolk av sin mamma. Har barnet
galaktosemi blir det da vildigt sjukt av brostmjolken.

— Brostmjolken innehaller mycket galaktos. Galaktos-1-fosfatet
paverkar barnets lever, hjdrna och njurar. Nér barnet far behandling
och galaktosen tas bort ur kosten forsvinner de akuta symtomen, sa
Ulrika von Ddbeln.

Screening av nyfodda

1965 borjade man ta ett blodprov pa alla nyfodda for att se om de
hade PKU, en érftlig amnesomséattningssjukdom. 1967 borjade man
screena dven for galaktosemi.
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— I bérjan gjorde man bakterieodlingar. Men det fungerade inte sa
bra. Forutom de som verkligen hade galaktosemi hittade vi for
ménga andra som mojligen kunde ha sjukdomen. Vi aterkallade 30
barn for varje barn som faktiskt hade galaktosemi, sa Ulrika von
Dobeln.

Efter hand kom man p4 ett béttre sitt genom att mita GALT-
enzymet i blodet.

— Nu screenar vi barnen med den sé kallade Beutlermetoden. Det dr
battre och gor att vi bara behdver kalla tillbaka ett extra barn per
barn med diagnosen galaktosemi, sa hon.

Idag screenas barn for 24 olika sjukdomar, 48 timmar efter fodseln.
Alla sjukdomarna &r behandlingsbara och darfor viktiga att upp-
tiacka 1 tid. Totalt har ndra fem miljoner barn undersokts med PKU-
screening fran starten fram till ar 2013. 48 av dem hade galakto-
semi.

— Tre vuxna personer har 6verlevt trots att de foddes innan scre-
eningen tog sin borjan. Ndgra av personerna med galaktosemi i
Sverige dr fodda i lander dér screeningen inte gors, sa Ulrika von
Dobeln.

Metabola centrum finns i Stockholm, Géteborg, Uppsala, Lund och
Umed. PKU-labbet ligger i Stockholm.

Efter fem dagar ska provsvaret ha natt barnets familj. Diagnosen
stélls av ldkaren och behandlingen med galaktos-och mj6lkfri kost
kan ta sin borjan.

Kliniska symtom och behandling

— Nir det nyfodda barnet overlevt den forsta metabola krisen
och fatt behandling med galaktos- och mjolkfri kost, gar det for
det mesta bra under manga ir. Med aldern héinder det saker i
kroppen som vi inte vet mycket om.

Det sa Mikael Oscarson, som ir specialistldkare pd Kliniken for
endokrinologi, metabolism och diabetes, vid Karolinska Universi-
tetssjukhuset 1 Solna.

Fore PKU-screeningen av galaktosemi dog alla nyfodda barn av de
skador de ddrog sig. Den édldsta nu levande med galaktosemi i Sve-
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rige dr runt 50 ar. Darfor vet man inte mycket om hur sjukdomen
paverkas av aldrandet.

— Vi har ingen klinisk erfarenhet. Ni som dr vuxna kommer att 14ra
oss mer, sa Mikael Oscarson till sin publik.

Mikael Oscarson bygger just nu upp en ny verksamhet for vuxna
patienter med metabola sjukdomar, bland annat galaktosemi, pa
Karolinska Universitetssjukhuset.

— Som lékare traffar jag patienten tillsammans med dietisten. Till
teamet hor ocksa en sjukskdterska och en psykolog, sa Mikael
Oscarson.

Det finns inga generella rekommendationer for hur ofta en patient
med galaktosemi ska lata undersdka sig hos ldkare. Allt beror pa
symtomen och om de besvirar patienten.

Mikael Oscarson tror att det vanligaste dr att patienterna gar till
doktorn en gang om aret.

Sjukdomen drabbar olika beroende pd GALT-enzymaktiviteten.

— En del har fatt problem pa grund av rubbningar de utsatts for re-
dan innan fodseln. Mycket gar att pdverka med tidig kostomlagg-
ning, medan annat inte gar att padverka sasom till exempel skador

som uppstatt pa hjarnan, sa Mikael Oscarson.

Hjarnan

Hjdrnan ir ett organ som kan paverkas vid galaktosemi. Foljden
kan bli sémre kognition, sprékstorningar, depressiva besvir och
angest. Motoriska svérigheter forekommer, som tremor, det vill
sdga skakningar i armarna och i vissa falla ataxi, det vill sdga své-
righeter att koordinera rorelser.

Ogonen

Katarakt dr en grumling av linsen och ses hos barn med galakto-
semi, men dr ovanlig hos vuxna. Grumlingen “véxer bort”.
Grumlingen av linsen orsakas av alkoholen galatitol, som bildas vid
overskott av galaktos.

Skelettet

Maénga personer med galaktosemi har nedsatt bentdthet pa grund av
den mjolkfria dieten och ddrmed 6kad risk att fa frakturer. Regel-
bunden kalcium- och D-vitaminintag rekommenderas, samt motion.
Kvinnor behdver 0strogenersittning som bygger upp benstommen.
Bentitheten i skelettet bor mitas atminstone vart femte ar.
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Fertilitet — kvinnor

80— 90 procent av kvinnorna drabbas av primir ovariell svikt. Agg-
cellerna tillbakabildas i fosterstadiet. Klimakteriet kommer ocksé
tidigare 4n normalt, ofta i borjan av tjugoarsaldern.

Fertilitet- min

Min har inte fertilitetsproblem i samma omfattning som kvinnor.
Det ér dock vanligare med kryptorkism, det vill sidga att testikeln
inte vandrat ner till pungen, vilket opereras i tidig alder. Minskad
sddesvolym och farre antal spermier kan i vissa fall gora det sva-
rare vid befruktning.

Fragor till Ulrika von Débeln och Mikael Oscarson:

Har vi som har galaktosemi olika mycket symtom?

— Ja. Om man har fel pa enzymet och det inte finns nagot funge-
rande GALT-enzym 6verhuvudtaget borde alla bli lika sjuka egent-
ligen, men sa dr det inte. Metabolismen ser olika ut. Kroppen kan
anvéanda en fuskvag, det vill sdga en kemisk reaktion man tror har
betydelse for hur mycket symtom man far. Galaktos -1- fosfat kan
reagera med UDP sa att man fir UDP-galaktos. D4 ér ett annat en-
zym, fosforylas, aktivt. En teori &r att de som far mindre symtom
har béttre funktion pa det viset.

Man tillverkar ocksa sjélv en liten mangd galaktos.

Hur mycket galaktos tal man?

— Olika mycket. Men vi vet inte hur mycket var och en tal och vi
hojer inte galaktosintaget for att se var gridnsen gér. Det dr for far-
ligt for de inre organen. Kostrekommendationerna har éndrats. I
och med att vi vet att man tillverkar en del galaktos sjdlv sé dr det
inte ndgon anledning att ta bort all galaktos ur kosten.

Kiinns det om man far for mycket galaktos?

— Vi tror inte det. Vi rekommenderar att den som har galaktosemi
tar blodprov cirka en gdng om aret for att kontrollera halten av ga-
laktos 1 kroppen. Sedan méste den som har galaktosemi halla galak-
tosfri diet. Det hjélper inte att anvéinda sa kallad laktosfri kost. I
laktosfri kost dr laktosenzymen isdrbruten i1 glukos och galaktos,
galaktosméngden dr ofordandrad.
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Hur gammal dr den dldsta nu levande med sjukdomen?
— Strax under 50 &r.

Andras sjukdomen niir man blir iildre?

— Det kan vara sa. Vi vet ju inte eftersom det inte finns nagra éldre.
Nér de dldre personerna var barn fanns inte samma kunskap kring
kostbehandling. Men ju dldre man blir desto svérare blir det for
alla. Om kroppen redan ar paverkad av en medfodd sjukdom kan
det bli &nnu svarare.

Paverkar bristen pd GALT-enzym hjirnan?

— For mycket och for lite paverkar hjarnan. Alla celler i kroppen
paverkas och vissa organsystem ar kénsligare dn andra. En del cel-
ler blir forgiftade av substansen sen dr det bristen p4 UDP som om
det saknas inte kan koppla pa galaktosmolekylen pa olika proteiner
och fetter vilket ger andra problem.

Mer 4n sé vet man inte. Vissa far rubbningar innan de f6ds. En del
gar att pdverka med tidig kostomlidggning. En del kan man inte
paverka eftersom skadan redan ér skedd.

Finns galaktos som en ingrediens i likemedel?

— Ja manga ldkemedel har den tillsatsen, men det ir i sa liten
mangd. De som har mj6lkallergi kan fa specialtillverkade ldkeme-
del. Men ni som har galaktosemi behdver inte det. Vi vet att det &r
sma mingder jamfort med det man tillverkar sjilv i1 kroppen. Det &r
i tablettens kapsel som man har tillsatt mjolksocker, i néstan alla
tabletter. Det d&r smd méngder. Titta i FASS, s ser ni hur mycket
det dr. Det har ingen betydelse sdvida man inte dter mycket medici-
ner.

Finns det nya ron om galaktosemi?

— Det forskas pé skakningar, tremor och man har statistik rorande
30-40 patienter. En del studier finns fran Irland ddr man har stude-
rat resandefolket, som har mycket galaktosemi. De &r en speciell
population, slikt med romer, som lever isolerat.

Gar det att med kemiska processer ersiitta GALT-enzymet?
— Inte som man kéanner till idag.
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Galaktosemi

Kan man vara vegetarian?

— Ja absolut. Men det ar bra att ha regelbunden kontakt med dietis-
ten och att se till att man fér i sig vitamin B12 med flera viktiga
komponenter som det finns mycket av i kott.

Behovs siirskilda kontroller niir man dr dldre?

— Det handlar om blodprov dér man bland annat kontrollerar lever-
paverkan och ser till si att man far 1 sig tillrackligt med kalk och D-
vitamin. Man kan ocksa maéta galaktitol i urinen.

Finns det ett patientregister for galaktosemi?

— Sedan tva ar tillbaka finns RMMS, registrering for medfodda
metabola sjukdomar. Malséttningen &r att alla vi screenar vid f6d-
seln hamnar 1 det registret. Det ska innehélla sa mycket information
som mdjligt och bidra till att 6ka kunskapen om behandlingen av
ovanliga sjukdomar.

Kostbehandlingen vid galaktosemi gir ut pa att minimera
méingden galaktos och sikerstilla ett bra niringsintag. Sarskilt
kalk och D-vitamin ir viktigt att tillfora eftersom dieten vid
galaktosemi idr mjolkfri.

— Dietistens roll ir att leda patienten pa ritt vig nir det géller
kostval, sa Carina Heidenborg, dietist pA Karolinska universi-
tetssjukhuset i Huddinge.

Galaktos dr en sockerart som tillverkas 1 kroppen. Den finns som
komponent i glukolipider och glukoproteiner 1 kroppens vivnader
och 1 de inre organen. Galaktos finns ocksa naturligt i vaxter. Det
ger en svagt st smak och produceras som laktos 1 ddggdjurs
mjolkkortlar. All mjolk fran alla ddggdjur inklusive ménniskan ar
skadlig for den som har galaktosemi och dirfor inte tal galaktos. De
enda ddggdjur, vars mjolk inte innehaller laktos, &r valrossarna och
sdlarna som lever i Stilla havet.

Galaktos i maten

Galaktos finns 1 bdde fri och bunden form. Den fria formen l6ser
sig latt i mag- tarmkanalen som till exempel vanlig mjélk. Den
bundna formen &r bundet till kolhydrat, fett eller protein och maste
hydrolyseras, sonderdelas, av ett enzym for att det ska kunna tas
upp av tarmen. Ménniskan saknar det enzym som krévs for att 16s-
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gora det galaktos som finns bundet i raffinos och stackyos som
finns 1 bonor, linser och andra vixter.

— Dérfor anser vi att det dr fritt fram att dta baljvéxter. Det dr inte
rimligt att undvika dem eftersom de inte tas upp av kroppen, sa
Carina Heidenborg.

Hon fortsatte:

— Eftersom ménniskan sjilv producerar eget galaktos dr det onodigt
att undvika galaktos till 100 procent. Daremot &r det bra att veta
vad som &r okej och vad man ska vara mer restriktiv med.

En vuxen person pd 60 kilo med galaktosemi producerar cirka 800
mg galaktos per dygn. Ett spaddbarn 400 mg.

1,5 msk mjolk innehéller 600 mg galaktos och ska undvikas av
personer med galaktosemi. Daremot &r det helt okej att 4ta 100
gram drtor som innehéller 5 mg galaktos, ett dpple med 8 mg galak-
tos eller en tomat med 12 mg galaktos.

Mjolk

Mjolk innehaller laktos som omvandlas till glukos och galaktos i
tunntarmen.

— Mjo6lk i alla former bor undvikas, sa Carina Heidenborg.

Laktos finns 1 sdvél komjélk som get- och farmjélk, och 1 produkter
gjorda av mjolk, saisom gradde, yoghurt, torrmjolk, mesost, glass
med mera.

Viktigt dr att notera att d&ven laktosfria produkter innehaller galak-
tos!

Indlvsmat som njure, hjirta och lever innehéller galaktos. I Sverige
tillats inte indlvsmat vid galaktosemi, men det ser olika ut i olika
lander.

For att ta reda pa om ett livsmedel innehéller galaktos géller det att
ldsa pa forpackningen.

— Om det star ’kan innehélla spar av mjolk’ dr produkten okej att
dta om man har galaktosemi. Det betyder vanligtvis att ett livsme-
del som innehaller mjolk har tillverkats i samma fabrik, och det ror
sig d4 om sa sma mingder att det bara ar viktigt for personer med
svar mjolkallergi, sdger Carina Heidenborg.

Dessa livsmedel och dimnen bor den som har galaktosemi und-
vika:

e Choklad.
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e Créme fraiche, filmjolk, kesella, kvarg, yoghurt.

e Glass, gridde, graddpulver, mjdlkpulver, torrmjolkspulver.
e Kasein, kaseinat, natriumkaseinat.

e Margarin, margarinost, messmor, mesost.

e Mjolkalbumin, mjdlkprotein, mjolkédggvita.

e Ost, ostpulver, sméltost.

e Skorpsmulor, strobrod men det finns mjolkfritt strobrod.

e Smor.

e Vassle, vasslepulver.

Ost gar utmaérkt att 4ta om den &r villagrad eller ligger 1 saltbad for
under tillverkningen bryts laktosen ner. Analyser har gjorts pa
manga ostsorter. Bland annat har man undersokt Emmentaler,
Gruyere, Tilsiter, Jarlsberg, Parmeggiano Reggiano (Parmesanost),
Grana Padano och Cheddar. Férsumbara méangder av laktos har
hittats i ostarna. Darfor gr de att dta for den som inte tal galaktos. I
Sverige rekommenderas fyra skivor lagrad ost dagligen, och da
madste osten varit lagrad i mer dn atta manader.

— Eftersom den som har galaktosemi inte naturligt far 1 sig kalcium
ar ost en utmarkt niringskélla! Dessutom positivt for tandhédlsan, sa
Carina Heidenborg.

Det hér far du som har galaktosemi ita.
o Kott, fisk, fagel, dgg — alla sorter utom inidlvsmat som lever,
njure och hjérta.
e Frukt och gronsaker — alla sorter.
e Rotfrukter till exempel potatis, 16k, palsternacka.
e Pasta ochris.
e Fetter: vilj for sdkerhetskull mj6lkfritt margarin, oljor.
e M;jol och gryn.
e Havre eller sojabaserade erséttningsprodukter till mjolk.
e Lagrad ost.

Ersittningar att anvinda istéllet for mjolk:

Havrebaserade.

Oatly; dryck, glass, i mat istéllet for grddde och till matlagning.
Som chokladdryck.

Solhavre.

Yosa.

Carlshamn. Vilj ”non dairy” om du soker produkter pa Carlshamns
sida pd internet.
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Gogreen.

Sojaprodukter:

Carlshamn till exempel Soygurt.
Alpro soya.

Gogreen.

Tofyline.

Risbaserade, i begrinsad mangd:
Carlshamns risdryck.

Rice Dream.

Kokosmjolk.

Niringsbrist

Personer med galaktosemi har ofta for lagt kalciumintag. Vid for
laga doser frigors kalcium fran skelettet med benskorhet som f6ljd.
— Personer med galaktosemi behdver vanligen kalciumtillskott via
en kalktablett. Det finns dosetter for sju dagar som man kan kopa,
sa att man sdkert far i sig dem varje dag, sa Carina Heidenborg.

Forutom de rekommenderade skivorna lagrad ost finns det kalcium
1 sardiner, fron, notter, grona blad och 1 olika bonor.

D-vitamin &r en annan bristvara. Mjolk brukar vara berikad med D-
vitamin, men eftersom personer med galaktosemi inte kan dricka
mjolk eller dta mjolkprodukter maste D-vitamin hdmtas ndgon ann-
anstans ifran.

En vuxen behover minst 10 mg per dag.
En person 6ver 75 ar behdver 20 mg per ér.

Bista D-vitaminkéllan dr solen. I vart land fungerar det intaget
endast pd sommarménaderna. Under vintern star solen for lagt och
det ar for fa soltimmar.

— Solen méste skina ur hog vinkel och pa ritt mycket bar hud for att
det ska bildas D-vitamin. Det fungerar inte i vért land pa host, vin-
ter och var. Darfor behdver vi mycket D-vitamin tillskott, sa Carina
Heidenborg.

D-vitamin finns i:

Fet fisk som lax, sill och makrill.
Sardiner i tomatsas.

Tonfisk.
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Kyckling med skinn.
Kantareller.

Har foljer ett menyforslag for vuxna med galaktosemi:
Eventuella tillskott:

e Kalcium och D-vitamin.
¢ Eventuellt omega-3 tillskott och multivitamintablett.

Frukost
¢ Havremjolk, mjolkfritt brod med mjolkfritt smor-
gasmargarin, skinka och lagrad ost, paprika. 2 apel-
sin.
Lunch
® Spagetti och kottfarssds. Kottfarssas: Stek 1 mjolk-
fritt margarin eller olja, anvind exempelvis havre-
griadde eller sojagradde. Krossade tomater, mordtter,
16k. Gronsaker eller sallad med vindgrett.
¢ Miltidsdryck: vatten eller havredryck.
Mellanmal:
® Sojayoghurt och miisli.
e 5 banan.
Middag:
® Tomatsoppa.
® Pannkakor pd mjol, havredryck, dgg, salt och sock-
er. Stekta 1 mjolkfritt margarin.
Kvdllsmat

e Havregrynsgrot med dppelmos. Sojamjolk.

Fragor till dietist Carina Heidenborg:

Foriindras sjukdomen vad giller kosten éver tid?
— Nyfodda ér mer kénsliga én vuxna.

Ska man alltid ha D-vitamintillskott?
— Ja det rekommenderar jag om man bor i Sverige.
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Psykologiska aspekter vid galaktosemi

— Psykologen i teamet har bland annat till uppgift att stodja
patienten vid kognitiva funktionsnedsattningar och psykisk
ohilsa.

Det sa psykolog Anna Strandqvist vid Karolinska Universitets-
sjukhuset, Huddinge.

Anna Strandqvist arbetar med barn upp till 18 &r med galaktosemi
och ingér i teamet pd CMMS, Centrum for medfodda metabola
sjukdomar.

— Jag kommer att delge er mina erfarenheter och det blir en hel rad
med problem. Det dr bra att tinka pa att psykologer arbetar med
bekymmer. Ingen kontaktar en psykolog om allt dr bra. Men nér det
giller galaktosemi ser det lite olika ut fran person till person, sa
hon.

Kognitiva funktionsnedsittningar
Det ar vanligt med kognitiva funktionsnedsittningar. Betydligt van-
ligare &n bland den 6vriga befolkningen.

— Nagon frdgade mig forut hur det hédnger thop? Man vet bara att
det dr en lang vdg mellan generna och en persons vardag som
vuxen. Mycket hidnder under livet. Borjan pa livet har ocksa visat
sig betyda mycket. Nér vi ligger i mammas mage &r vi bade skyd-
dade och utsatta. Det dr en tid som ldgger grunden for hur det blir
senare, sa Anna Strandqvist.

En studie pa personer med galaktosemi genomford 1 England 2009,
visar hur olika det kan vara. Sex av 28 undersdkta personer saknade
helt avgéngsbetyg i1 skolan. Tretton av dem hade gatt ut med god-
kinda betyg, sex personer med hogsta mojliga betyg. En av de 28
personerna studerade pa universitet och tva planerade hogskolestu-
dier.

— Det forekommer milda till svéra intellektuella funktionsnedsitt-
ningar hos strax under hilften av alla personer med galaktosemi,
En tredjedel av dem har stora kognitiva svarigheter. Ungefar 28
procent gar 1 sirskild anpassad skolgang i Sverige. sa Anna Stran-
dqvist.
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Spraksvérigheter

En studie pa 371 patienter med galaktosemi i USA och Europa
1990, visade att 56 procent hade expressiva spraksvarigheter, det
vill séga svarigheter att uttrycka sig.

— Man kan jimfora det med ménniskor som flyttar till ett annat land
med ett annat sprak. Efter ett tag forstar man vad folk sdger och har
allt inom sig som ska fram men kan inte spréket tillrackligt for att
uttrycka det. Manga beskriver det som att det dr svart i stunden att
komma pé vad man ska séga. Efterdt vet man precis vad man skulle
ha sagt, sa Anna Strandqvist.

Sadana problem gér att komma runt genom att ldra sig olika strate-
gier. En strategi kan vara att forbereda sig infor olika situationer,
som att redan ha ett antal fragor pa lut, som kan komma till an-
vandning.

— Jag och mina kolleger ér till for att hjélpa till med sédana strate-
gier, sa Anna Strandqvist.

Matematik och frimmande spriak

Abstrakt tinkande dr svért for alla och speciellt har det visat sig for
de som har galaktosemi. Matematik &r det forsta abstrakta &mnet i
skolan. Det utsétter ens teoretiska tdnkande och intellektuella for-
maga for en prévning.

— Man borjar med att rdkna med det konkreta, dpplen och paron
som gar att se framfor sig, men ganska snart blir det abstrakta sift-
ror. Idag finns hjdlpmedel som minirdknare och matte behdver inte
vara ett stort problem utanfor skolan, sa Anna Strandqvist.
Frammande sprak brukar vara svért och bade det och mattesvarig-
heterna orsakas till en del av ett simre korttidsminne.

Psykisk ohilsa

Niér det géller psykisk ohélsa finns det internationella rapporter
som sager att 52 procent med galaktosemi har ként angest, 39 pro-
cent har varit deprimerade. 10 — 12 procent av alla med galakto-
semi har ndgon ging uppsokt varden for sina besvir.

A andra sidan gr det att jimfGra de siffrorna med folkhélsorappor-
ten frdn 2005. Bland “normalbefolkningen” har 30 procent kvinnor
och 14 procent min ként dngest for sin situation nadgon gang.

— Nu uppskattar man att det ar dnnu fler. Sarskilt unga méanniskor
oroar sig mycket dver sin framtid. Som en orsak brukar forskarna
ange den osédkra arbetsmarknaden. En kronisk sjukdom sétter ocksa
begrinsningar i livet. Det kan vara svart att finna ett arbete man
trivs med och man oroar sig éver det som har med sjukdomen att
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gora. Den som har bekymmer upplever dngest och nedstdmdhet, sa
Anna Strandqvist.

Bristande fertilitet hos kvinnor kan vara ett orosmoment, liksom for
alla andra som vill ha barn men som har svarigheter.

— S6k upp din ldkare och be om stéd. I den situationen kan man
behdva ndgon att prata med eller nagon som vet hur man har det.
Finns det en psykolog i teamet dr hen en sjélvklar person att kon-
takta, sa hon.

Dieten

Specialkosten brukar listas som ett problem. Men i undersékningar
brukar patienter inte sétta upp det som ett stort bekymmer. Det har
blivit en del av vardagen helt enkelt. Ddremot uppstér det ofta situ-
ationer da det kdnns besvérligt att forklara sjukdomen.

— Det dr ju sd med galaktosemi att folk missuppfattar och tror att ni
lider av laktosintolerans istéllet. Sdkert har manga i oforstand fore-
slagit att ni kan &ta vissa ritter som absolut inte gar, sa Anna Stran-
dqvist.

Med aldern blir alla lite klokare, lar kéinna sin egen kapacitet och
forstar vad som ska prioriteras for att man ska ma bra. For den som
inte mar bra finns kanske I6sningen i1 det utbud av KBT- kognitiv
beteendeterapi, som dven gér att hitta pa internet.

— Det dr ett bra och billigare alternativ om man har langt till ett
storre samhélle, dar det finns mojlighet att fa tag pa en terapeut.
Men det bésta dr terapi tillsammans med ndgon. For den som bor i
Stockholmstrakten har till exempel Karolinska utvecklat metoder
for social fobi och nedstdmdhet, avslutade Anna Strandqvist.

Fraga till psykolog Anna Strandqvist

Blir det psykologiska- och det kognitiva tillstandet virre med ti-
den?

— Inget tyder pa det. Man har med sig det man har med sig. Ju éldre
man blir, ju mer lar man sig strategier och att kompensera for det
man inte har. For minnet finns det ju dessutom hjélpmedel som
mobiltelefoner. Man kan ta bilder och ldgga in pdminnelser om
man ska komma ihag.
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Information om munhalsa och munmotorik

— Virekommenderar att ha regelbunden kontakt med tand-
varden, girna en specialist. Om det finns svarigheter med tal
och spriak behdvs dven kontakt med logoped.

Det sade dvertandldkare Marianne Bergius, logoped Lisa Bengts-
son och tandhygienist Anna Nielsen Magnéli, som informerade om
det stdd som finns att fi inom tandvirden och logopedin.

Manga diagnoser manifesterar sig orofacialt, det vill sdga paverkar
funktioner i munnen, ansiktet och munhéalsan. Mun-H-Center ar ett
nationellt orofacialt kunskapscenter vars syfte ér att samla, doku-
mentera och utveckla kunskapen inom detta omrade nér det géller
séllsynta diagnoser.

Denna kunskap sprids sedan for att bidra till ett biattre omhénderta-
gande och en hogre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och
deras anhoriga. Mun-H-Center dr ocksa ett nationellt resurscenter
for orofaciala hjalpmedel for personer med funktionsnedséttningar.
I Sverige finns ytterligare tva kunskapscentra for ovanliga diagno-
ser som ror munhélsan dels i Umea och dels 1 Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring vuxen- och familjevistelser
har Mun-H-Center triffat manga personer med séllsynta diagnoser
och kunnat samla ihop en kunskapsbank om var och en av diagno-
serna. Deltagarna fir innan vistelsen fylla i ett frageformulér om
tandvéard och munhygien och eventuell problematik kring munmo-
torik och munhilsa.

Tandlékare, logoped och tandhygienist fran Mun-H-Center gor
under vuxenvistelsen en dversiktlig undersokning och bedomning
av personens munforhdllanden samt ger en individuell rddgivning.
Dessa observationer och uppgifter i frageformuliret dokumenteras i
en databas. Deltagarna bidrar pa sé vis till 6kade kunskaper om
munnen och dess funktioner vid sdllsynta diagnoser. Denna in-
formation sprids via Mun-H-Centers webbplats (www.mun-h-
center.se) och via MHC-appen:
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Munhilsa vid galaktosemi

Det finns mycket litet forskning angdende tdnderna hos personer
med galaktosemi. Man talar dock om en forhojd risk for karies (hél
1 tdinderna), samt att 1akningsformagan kan vara simre och
blodningsbendgenheten nagot dkad.

Vissa mediciner kan ge muntorrhet som kan medfora en 6kad risk
for karies.

Tand- och munvard

Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa bra att
det gér att bevara en god munhélsa. I den regelbundna undersok-
ningen pa tandklinik bor dven inga kontroll av kékleder och tugg-
muskulatur. Bettutveckling, munhygien och eventuell medicinering
ar andra viktiga faktorer att uppmérksamma.

Behandling av logoped

Manga personer med galaktosemi har sprékliga svérigheter och det
ar ocksa vanligt med talmotoriska svarigheter.

— Talsvarigheter kan ha kognitiva orsaker eller bero pa férmagan
att viljemassigt styra musklerna i munnen och forma orden, sa lo-
goped Lisa Bengtsson.

Dyspraxi svarigheter att viljemissigt styra munnens rorelser for att
uttala stavelser och ord forekommer och &r inte 1 forsta hand relate-
rat till muskelsvaghet. Istéllet har hjarnan svarigheter med att pla-
nera de motoriska rorelser som krivs for tal. Man vet vad man vill
sdga men har svarigheter att koordinera de rorelser som krdvs for
att gora detta.

Att ha svarigheter med spréaket ger ofta 14s- och skrivsvarigheter.
Lis- och skrivsvarigheter kan dock ha ménga orsaker och bor utre-
das for att man ska kunna {2 hjdlp utifrén sina individuella behov.
Atsvarigheter 4r ocksa vanliga hos personer med galaktosemi och
dven dessa kan ha ménga olika orsaker. Om man upplever svarig-
heter med att bearbeta maten bor man tala med logoped eller tand-
lakare. Ofta krévs ett samarbete mellan flera professioner nir det
giller dtsvarigheter.

— Att tugga mat ordentligt dr viktigt for matsmiltningen, muskula-
turen och for ett sdkert dtande, sa Lisa Bengtsson.
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Information fran forsakringskassan

Sara. A. Eriksson fran forsikringskassan, Goteborg,
informerade om de ekonomiska stod vuxna med funktionsned-
sdttning kan fi genom forsikringskassan.

Vid sjukpenning far den som é&r sjuk 80 procent av inkomsten 1 365
dagar. Utokad sjukpenning kan personen fa som lidngst i 914 dagar.
De forsta tva veckorna betalas av arbetsgivaren. Den som &r arbets-
16s har en karensdag och sedan betalar forsédkringskassan. De forsta
90 dagarna har personen ratt till sjukpenning om hen inte klarar sitt
ordinarie arbete. Dérefter far den som inte klarar nagot arbete alls
erséttning i upp till 180 dagar.

— Vi forsoker vara aktiva si att vi snabbt vet om personen behdver
ha stod av forsdkringskassan for att komma tillbaka, sa Sara. A.
Eriksson.

Den som ér arbetslos kan fa sjukpenning om arbetsformégan ar
nedsatt pa grund av sjukdom. Den som é&r beréttigad till sjukpen-
ning ska ha nedsatt arbetsférmaga med minst en fjardedel 1 alla
arbeten pa hela arbetsmarknaden.

Aktivitetsersittning

Aktivitetsersattning dr till for unga vuxna mellan 19 ar och mana-
den innan de fyller 30 ar. For att vara berittigade till aktivitetser-
sédttning ska man inte kunna arbeta pa minst ett ar pa grund av
sjukdom, skada eller en funktionsnedséttning. Vid aktivitetsersatt-
ning ska arbetsformégan vara nedsatt med minst en fjardedel.

— Den som beviljas aktivitetsersittning kan fa det i minst ett ar,
max tre r. Under tiden med aktivitetsersittning, vid nedsatt arbets-
formaga, ska det finnas en tydlig rehabiliteringsplanering.

Det gar ocksé att ansoka om aktivitetsersdttning om man inte kun-
nat genomfora sina studier pa grund av funktionsnedséttning. Da
kan man ha ritt till aktivitetsersattning under den tiden det tar att
avsluta grundskolan eller gymnasiestudierna.

Under tiden med beviljad aktivitetsersittning gér det att soka sér-
skild erséttning for aktivitet. Aktiviteten ska ha en positiv inverkan
pa sjukdomstillstandet, den fysiska eller psykiska prestationsfor-
mdgan. Aktiviteterna ska ha till syfte att 6ka forutsdttningarna att
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forbattra arbetsformégan sa att personen kan ta nésta steg i sin ut-
veckling. Det kan handla om en kurs 1 ett sprak pa ett studieférbund
eller fysisk tréning.

Sjukersittning

¢ En ersittning for personer mellan 30-64 ar som troligen ald-
rig kommer att kunna arbeta heltid pa grund av sjukdom,
skada eller funktionsnedsittning.

e Arbetsformégan ska vara nedsatt med minst en fjardedel 1
alla arbeten pd hela arbetsmarknaden.

e Personen kan sjélv ansdka om sjukersittning eller sd kan
forsikringskassan besluta att byta ut en sjukpenning mot
sjukersittning.

Pensionsgrundande

Sjuk- och aktivitetsersittning kan betalas ut i form av inkomstrela-
terad ersittning och garantiersittning. Garantiersdttningen ar inte
pensionsgrundande. Den inkomstrelaterade ersdttning som betalas
ut dr pensionsgrundande inkomst av anstdllning (59 kap. 13 §
SFB).

Har en person aldrig arbetat och enbart uppbir sjuk- eller aktivitet-
sersédttning med garantiersittning dr inte ersdttningen pensions-
grundande.

Sjukpenningen daremot dr pensionsgrundande. Det &r ju en ersétt-
ning for forlorad arbetsinkomst.

Vilande ersittning

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

e Manadsbelopp 1 tolv ménader nir ersittning ar vilande vid
arbete (25 procent av den ersittning som dr vilande)

e Vilande aktivitetsersittning kan beviljas for ldngre tid dn
beslutat.

Handikappersittning kan den fa som har nedsatt funktionsfor-
mdga i minst ett ar. Det gdr att fa frdn och med juni det ar personen
fyller 19 ar och fram till 65 &r. Funktionsformagan ska vara sd ned-
satt att personen i sin vardag behover hjélp av annan person eller
har betydande merkostnader pa grund av sin sjukdom.
Sddana merkostnader kan vara:

J Kostnader for hjdlpmedel och likemedel
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o Kostnader upp till hogkostnadsskydd for hilso-och

sjukvérd

o Kostnader for specialkost
o Kostnader for resor

o Forbrukningsartiklar

o Slitage med mera

Det ska finnas ett direkt samband mellan kostnaden och funktions-
nedsdttningen och det maste vara en extra kostnad inte en kostnad
som de flesta ménniskor har.

Handikapperséttningen dr skattefri och indelad i tre olika nivéer.
Beloppen giller per ménad ar 2014.

o 69 procent (2553 kr)

o 53 procent (1961 kr)

o 36 procent (1332 kr)

Ansokan om handikappersittning ska vara skriftlig och innehalla
personuppgifter och personnummer. Till ans6kan ska dven bifogas
ett aktuellt lakarutldtande som styrker diagnos, funktionsnedsétt-
ning och aktivitetsbegransning.

Handikapperséttning handlaggs av personliga handldggare pé for-
sakringskassans lokala forsiakringskontor.

Bilstod ar ett bidrag till hjdlp for inkop av bil. Det ér till for att un-
derlétta tillvaron for den som har svarigheter att anvinda allmidnna
kommunikationer. Bidraget bestér av ett grundbidrag for att kdpa
bil pa 60 000 kr, samt ett inkomstprovat anskaffningsbidrag. Det
gar ocksa att fa bidrag till korkortsutbildning. Bilstodet handléaggs
av forsikringskassan 1 Véstervik.

Assistansersittning

Assistansersdttning &r ett ekonomiskt stod som ger de personer med
de allra svéraste funktionsnedséttningarna rtt till personlig assi-
stans for att kunna leva ett mer sjilvstandigt liv.

Man ansoker hos kommunen eller forsdkringskassan. Kommunen
har ansvaret d& de grundldggande behoven uppgar till hogst 20
timmar per vecka. Staten (forsdkringskassan) kan bevilja assistans-
erséttning for personlig assistent nér de grundldggande behoven
overstiger 20 timmar per vecka.

Avslag
Vid avslag kan alla drenden omprévas vid forsakringskassans om-
provningsenhet. Far man avslag dven dér kan drendet 6verklagas i
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Forvaltningsritten, darefter i Kammarrétten och Hogsta Forvalt-
ningsdomstolen. De avgdr om provningstillstdnd ldmnas eller inte.
Forvaltningsritten kan bli den sista instansen.

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

Tips pa bra webbsidor

www.agrenska.se — Agrenska

www.fk.se - Forsakringskassan

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 - Hjdlpmedelsinstitutet

www.do.se — Diskrimineringsombudsmannen
www.tlv.se - Tandvérds- och ldkemedelsforménsverket
www.notisum.se — Lagar pa nitet

www.varsam.se — Varsam

Information fran arbetsférmedlingen

Samordnaren pa arbetsformedlingen, Pia Ekman, informerade
om hjilp och stod néar det giller personer som har funktions-
nedsittningar.

Pia Ekman paminde om vikten av att ta med sig ett ldkarutldtande
vid forsta besoket pa arbetsformedlingen. I utldtandet ska lakaren
beskriva aktuell diagnos/prognos och om besviren dr 6vergaende
eller bestaende. Det kan ocksé girna sta om begransningarna pa-
verkar arbetsformagan. Vilka arbetsuppgifter som passar och vilka
som inte passar. Om det ir nigot som absolut ska undvikas? Ar
itergang till tidigare yrke mojligt? Ar det realistiskt med heltidsar-
bete? Om deltid ar aktuellt, i sa fall i vilken omfattning? Eventuella
begrinsningar i mojligheten att ta sig till och frén ett arbete och sa
vidare. Ett utforligt ldkarutlatande dr av godo menade Pia Ekman.

Personlig handliggare
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Efter inskrivning pé arbetsformedlingen, far den arbetssokande en
personlig handlidggare, en arbetsformedlare, som arbetar med per-
soner som har funktionsnedsittningar.

— Tillsammans gor de en framtidsplanering. Arbetsformedlaren ser
till individen. Vad hen vill? Vad hen klarar av? Kanske behover
den arbetssokande prova andra mgjligheter an tidigare, sa Pia Ek-
man.

Rehabiliteringsteam

Som arbetsformedlare har man mdjlighet att ta in specialistkompe-
tens. Arbetsformedlingen har ett rehabiliteringsteam som bestér av
arbetsterapeut, arbetspsykolog, sjukgymnast, socialkonsulent och
utover det dven en SIUS- konsulent (Sérskild Introduktions- och
Uppfoljningsstod).

Den som har haft praktikplats eller jobbat extra ska berétta det.

— Allt ar vardefullt! Inte bara for att personen har testat pa att
komma varje dag i tid till ett arbete, utan for att personen har fétt
erfarenheter och vet vad den trivs med och inte. Arbetspsykologen i
specialistteamet kan sedan gora en individuell yrkesvalsutredning.

Praktikplats

Arbetsformedlaren hjélper till med att den arbetssokande far en
praktikplats som kan leda till en tillsvidareanstillning.

Kanske vet personen inte riktigt vad hen vill géra och har da moj-
lighet att raidgora med en arbetspsykolog, nér det géller yrkesvalet.
Arbetspsykologen gor en individuell yrkesvalsutredning utifran
intressen, fallenhet och funktionsnedséttning. Efter samtalen kom-
mer den arbetssdkande och arbetsformedlaren fram till en 1dmplig
arbetsplats pa lagom avstand fran hemmet. Arbetsférmedlaren
ringer till arbetsplatsen och hor om det gér att gora studiebesok dr.
Den arbetssokande avgor forstas sjalv om hen vill arbetstrdna pa
praktikplatsen.

— Efter arbetstraningen kommer kanske arbetstagaren och arbetsgi-
varen vil overens och sd smaningom kan det bli en tillsvidarean-
stdllning. D4 kan arbetspsykologen aterigen stotta. Tillsammans
kan de diskutera om hur och nér den nyanstéllde ska berétta om sin
funktionsnedsattning pé sin arbetsplats, sa Pia Ekman.

Anpassning av arbetsplatsen

En arbetsterapeut kan sedan anpassa arbetsplatsen efter behov. Det
kan handla om att rétta till belysningen, eller gora arbetsplatsens
utformning mera funktionell. Andra ventilation, forindra olika ar-
betsredskaps funktioner och sé vidare.
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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 pd det kan vara att genom arbetsformedlingen far arbetsgi-
varen en person som dr noga utprovad och som passar for jobbet.
Dessutom kan arbetsformedlingen bidra med kompensation, for till
exempel arbetstidsbortfall pd grund av funktionsnedséttningen.

SIUS-konsulent

SIUS- konsulenten kan i borjan av anstéllningen stotta den nyan-
stdllde pd arbetsplatsen och se till att allt fungerar som det ska. En
SIUS-konsulent gor under en tid aterkommande besok pa arbets-
platsen och blir ett stdd till bade arbetsgivaren och arbetstagaren.
— Vid behov kan SIUS-konsulenten forklara sadant for arbetsgiva-
ren och arbetskamraterna, som kan vara svart for den nyanstéllde
att prata om, sa Pia Ekman.

Arbetsterapeut

Arbetsterapeuten kan gora arbetsplatsanpassning med till exempel
arbetstekniska hjdlpmedel.

— Arbetsformedlingen kan hjdlpa till med anpassningen det forsta
aret, sedan ar det arbetsgivaren som tar dver, sa Pia Ekman.

I vissa fall gor funktionsnedséttningen att man inte kan arbeta fullt
ut. Da kan arbetsformedlingen gé in och bidra med en del av l6nen,
sé kallat 16nebidrag.

Allteftersom arbetstagaren blir mer varm i kldderna fasas 16nebi-
draget ut. Det varar i hogst fyra ar. Vid den tiden kontaktar arbets-
givaren arbetsformedlingen for en arbetsanalys och en bedémning.
Diérefter kan beslut om fortsatt stod tas sé att arbetsgivaren kan
anstdlla personen med funktionsnedsittning. Sé kallad utveckl-
ingsanstillning utgér till arbetsgivaren 1 ett &r och da handlar det
om en speciell arbetsuppgift som ska trdanas in. Kvarstar funktions-
nedsattningen och det hindrar en del av arbetsuppgifterna kan per-
sonen bli foremal for en trygghetsanstéllning. Den varar till pens-
ionen och behover inte omprdvas.

For att gora en beddmning av nivén for det ekonomiska stodet gor
arbetsformedlingen en arbetsanalys.

P& arbetsformedlingens hemsida www.arbetsformedlingen.se, finns
mycket information att himta.
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Pernilla 29 ar har galaktosemi

Som spéidbarn blev hon sjuk av brostmjolken och allergisk mot
mjolkersittningen. Pernilla tillbringade mycket tid pa sjukhus
det forsta aren. Trots det har hon utbildat sig till undersko-
terska och hennes hogsta onskan ér att fa arbete pa akuten pa
ett stort sjukhus.

— Jag vill arbeta med minniskor, gillar ”action” och har alltid
tyckt om sjukhus, siger Pernilla.

Man skulle kunna forestilla sig att Pernilla hade blivit avskriackt av
sjukhusmiljon. Som nyf6dd skrek hon sig bld efter mat och det tog
tid innan varden hittade alternativ till den mjolkersittning hon var
allergisk mot. Efter det har sjukhus varit en foljeslagare i livet, pre-
cis som for andra med galaktosemi. Men ndgon aversion mot sjuk-
hus har hon inte fatt.

— Langt darifran. Jag har alltid dlskat sjukhusmiljon, séger Pernilla
och hon dr dvertygande.

Pernilla utbildade sig till underskdéterska efter gymnasiet och har
sedan dess arbetat inom dldreomsorgen, vilket hon inte tycker ar
lika stimulerande.

— Jag vill komma bort dérifran och soker de jobb pa sjukhus som
utannonseras, men tyvarr kraver de stor erfarenhet och det har jag
inte, sdger hon.

Om det inte varit for dyslexin som konstaterades pa underskoters-
keutbildningen och att hon har svart for matte och engelska, som sa
manga med galaktosemi skulle hon ha vidareutbildat sig till sjuk-
skoterska.

Galaktosemin har paverkat henne pa flera sitt. Hemma var det ald-
rig ndgra problem, alla till och med lillebror at hennes kost utan att
knota. Besvirligheterna kom senare. Som pé forskolan nér hon fick
sitta sjdlv och &ta det hon absolut inte tyckte om.

— De tvingade mig att dta upp, sdger hon med mulen uppsyn. Jag
trivdes inte.

Det dr ndgot Pernilla inte gldmmer och ldrarna pé forskolan stér
inte hogt 1 kurs hos henne.

Hon har gétt i vanlig klass 1 skolan och i perioder hade hon speci-
allarare som stottade henne.
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Social fobi

De stora problemen har dykt upp pa senare ar. Forst med kosten.
Att néstan alltid kdnna sig utanfor och vara den kringliga har pé-
verkat henne.

— Det ar till exempel tréttsamt med graddtartorna som bjuds nér
arbetskamrater fyller ar. Ibland kommer de pa att jag inte dter det
och da bestiller de en tarta for mjolkallergiker. Nér jag dnda inte
kan &ta den blir jag den besvirliga och otacksamma, sdger hon.
Restaurangbesdken &r jobbiga. Da maste hon ga igenom alla ingre-
dienserna noggrant med servitdrerna. Det &r inte alltid populart.
Det storsta problemet for henne ér att all denna utsatthet har gjort
att hon har fatt social fobi. Hon tycker inte om att vara i stora folk-
samlingar och ndr hon har frimmande personer runt sig kdnner hon
sig granskad.

— Det ar hemskt pa bussar nér det & mycket folk. Jag tycker att alla
stirrar illvilligt pd mig, sdger hon.

Hon bor sjdlv och lagar sin egen mat. Att handla dr inga problem
om inte affdren &r for stor. Hon dr van vid att kontrollera innehalls-
forteckningen. Pernilla &ter inte kott s& hemma lagar hon vegeta-
riskt, kyckling och fisk efter recept pa Internet och pé eget vis. Hon
tycker att det dr svart att variera maten. Det blir mycket lasagne
med spenat och det gar bra for det ar dlsklingsritten.

Hunden Hugo

Pernilla bor inte langt fran fordldrarna och hon har god hjélp av sin
pappa som tar hand om hennes lilla hund papillonen Hugo pa da-
garna ndr hon sjilv arbetar. Pappan hjdlper henne ocksé att kon-
trollrdkna nér hon betalar rakningar en gdng i ménaden. For dvrigt
klarar hon sig bra sjilv.

Ett bekymmer é&r att hon inte har manga vanner och att hon ofta
kdnner sig ensam. Hon hoppas att det kommer att fordndras 1 fram-
tiden. Drommen &r att snart trdffa en bra kille att f4 barn med.

Det diar med att bli gravid ar inte enkelt for tjejer som har galakto-
semi. Hon har varit medveten om det linge. Hennes ldkare pape-
kade det redan for henne i tidiga tonaren och varnade for att hon
skulle kunna hamna i klimakteriet innan hon blev 20 &r. Men Per-
nilla har fortfarande menstruation &ven om den ar oregelbunden.
Hon hoppas att allt ska g& hennes vég till slut.

Fram till att hennes drommar gér 1 uppfyllelse arbetar hon pa, séker
nya jobb och trénar dlsklingen Hugo 1 agility.

— Det blir mest nér jag ar ledig varannan helg, sdger hon.

Hon hoppas snart kunna skaffa en hund till.
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Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under vistelsen pa Agrenska for vuxna med galaktosemi, deltog tva
kvinnor och tvd min i ett erfarenhetsutbyte med verksamhetschef
AnnCatrin Réjvik fran Agrenska.

Foljande &r ett urval av de synpunkter som deltagarna ldmnade.
Diskussionerna handlade om upplevelsen av skolan, yrkesliv, bo-
ende, vardagsliv, somn, aterhdmtning, fritid, socialt liv, familj,
vanner samt sjukvard.

Skola och arbetsliv

Alla deltagarna blev svart sjuka som spadbarn. De har sedan dess
gatt pa galaktosfri diet. Dieten dr enda behandlingen for samtliga
plus att de tar tillskott av kalcium och D-vitamin.

En man dr 48 ér och hor till de dldsta med galaktosemi i Sverige.
Han foddes innan den allménna screeningen for galaktosemi inled-
des 1967. Han fick gra starr av sjukdomen, hade besvir av det un-
der skoldren och gick i skola for synskadade.

— Pé hogstadiet behdvde jag mycket hjdlpmedel. Jag hade tjocka
glasdgon, forstoringsglas och extra belysning.

— Berittade dina foréldrar 1 skolan om galaktosemin?

— Nej inte 1 klassen men morsan skrev ett hidfte som hon lamnade
till skolbespisningen. Enda skillnaden for mig var att jag fick himta
maten nagon annanstans. Jag hade inte problem i skolan.

Han gick pa el/tele-gymnasium och rekryterades direkt efter utbild-
ningen av sin nuvarande arbetsgivare. Sedan dess och det &r manga
ar sen nu, har han arbetat heltid pa nétterna som reparator.

En man 1 trettioarsaldern har en bror som ocksa har sjukdomen.
Fordldrarna har varit mycket engagerade 1 bada sonerna. Bland
annat har de varit flera gdnger pa familjevistelserna pa Agrenska.

— Mamma var noggrann och kom till skolan och berittade om sjuk-
domen varje ar. Sjidlv minns jag inte att jag pratade om det dverhu-
vudtaget med négon, sa han.

Maten var for det mesta inget problem.

— Det skulle vara pa utflykter da om skolan skulle fixa maten. Det
hinde flera ganger att jag inte kunde dta maten de tog med. Hade
jag med mat hemifran fungerade det.

Han hade svart for matte och det ar forst nu han kopplar ihop det
med sjukdomen.

— Jag trodde det handlade om mina kvalifikationer.
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I gymnasiet laste han elektronik, kompletterade senare med kurser
pa Komvux och arbetar nu heltid framfor datorn med reservdelar
till bilar.

En av tjejerna dr 21 ar. Hon gick 1 vanlig skola fram till hogstadiet
da hon borjade 1 specialklass. Hon gick ett sarskilt gymnasium for
dova.

— Naér de andra valde sprék fick jag ldsa svenska. Jag klarade inte
det och inte matte. Jag ldste langsamt men ville vara snabb, sa hon.
Hennes mamma pratade med skolkoket och det fungerade bra med
maten atminstone fram till hogstadiet.

Pa hemkunskapstimmarna ddremot fick hon vara med och laga
maten men kunde aldrig éta det de lagade.

— Mamma blev arg och sa till, men hemkunskapsfroken sa bara att
det inte ingick i undervisningen att gora specialkost.

P& gymnasiet gick hon péd hantverk-och frisor linjen. Efter gymna-
siet har hon varit arbetslos men gar nu ett atgdrdsprogram genom
arbetsformedlingen och funderar pa att bli bartender eller servitdr.
En av kvinnorna ir strax under 30 ar. I skolan hade hon som de
andra svart med matte och engelska. Nér det géller kosten funge-
rade det bra. Under en period kom det dietmat frn sjukhuset pa
orten till skolan.

Hon hoppade av i1 tvdan pa gymnasiet, borjade folkhogskola istéllet
och utbildade sig till underskoterska pd Komvux. Idag arbetar hon
80 procent pa ett dldreboende.

— Jag har svart att klara mig ekonomiskt pa det, men far inte heltid.

Vinner

Att som vuxna hitta vinner &r ett problem for de flesta. Tvé av dem
sdger att de lider av social fobi och det gor det inte battre pd nigot
sétt. Till en viss del handlar det om arbetstider, speciellt for man-
nen som arbetar skift pa nitterna och sover pd dagarna. Han har
haft sma mgjligheter att odla bekantskaper.

En av tjejerna uttryckte det sa hér:

— Jag har blivit min egen bésta vin.

En dr sambo och har precis fatt ett barn och han har mycket kompi-
sar. Dir finns inga fritidsbekymmer.

Alla har bra kontakt med sina fordldrar trots att alla utom en har
eget boende sen lange.

— De har varit och dr en trygghet.

— Eftersom jag hade gomspalt ocksa och var mycket pé sjukhus var
mamma med mig mycket. Hon &r min bésta vén.
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Mat

Livet kretsar kring mat for alla men &n mer nér man har galakto-
semi och maste undvika galaktos. Det dr krangligt att standigt titta
pa innehéllsforteckningar pd matvaror.

— Det tar tid och ibland fordndras innehallet utan férvarning. Som
chokladen After eight beroende pa var man koper den och fast den
ser likadan ut, gors den ibland med mj6lk och ibland inte. Det hin-
der ofta att vi ringer till foretagen bakom produkterna och kontrol-
lerar vad de innehéller. Vi blir véanligt bemotta och det hénder att
de tipsar om nagot annat i deras sortiment som ar galaktosfritt.

— Jag koper alltid samma saker. Héller mig till det som fungerat
lange. Kosten blir lite ensidig.

— Jag bjuder alltid pé galaktosfri mat dven till dem som inte har
galaktosemi. Jag tycker att det dr dckligt att {4 grddde och smor pa
hinderna. Mildas flytande smor fungerar bra.

En kvinna dter inte kott, 4r vegetarian men dter fisk.

— Jag dlskar lax skulle kunna dta det varje dag.

Hon é&ter ocksé baljvixter, linser och bonor. Tycker att det dr bra att
det inte &r restriktioner ldngre pé det.

Fikastunder pa jobbet &r inget for den hér gruppen. Om det inte
bjuds pa isglass, sorbet eller chokladbollar forstas. Det &r svart att
f4 andra ménniskor att inse vad de inte kan &ta. Det &r alla Gverens
om.

— Tank vad mycket léttare det hade varit om alla &t var kost!

En av tjejerna har en strategi nér det vankas griddtarta som hon
inte kan dta.

— Jag brukar sdga att tirta inte ingdr i min diet. Jag maste ténka pé
figuren.

Blir ni métta?

— Nej jag ar alltid hungrig trots att jag dter regelbundet, sédger en av
kvinnorna.

Samtliga tycker att de har haft gott stod hemifran nir det géller
maten.

Somn och dterhimtning

Manga har dalig somn.

— Jag sover inte den djupa sOmnen. Vaknar aldrig utvilad.
— I perioder sover jag riktigt daligt, sdger en av dem.

Fritid

De har en aktiv fritid. Den yngsta tjejen bloggar och gar pa gym.

— Jag har varit lat och trodde aldrig jag skulle gilla det. Men nu gér
jag med min syster och det &r roligt!
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En tjej gillar att g& pd Liseberg, tranar sin hund och tycker om att
resa till virmen. Det gor hon ibland med foréldrarna.

Reser gor ocksa 48- dringen gérna till Storbritannien for att spela
pa hundkapplopning.

— Jag reser alltid ensam. Det &r resan och planerandet av resan som
ar roligast. England ar annars ett hoppldst land vad géller den ga-
laktosfria dieten. De har mycket mjolk 1 maten och dlskar indlvsmat
som jag inte heller kan &ta.

Sjukvard

Varden har alla kontakt med en gdng om dret. Dé tréiffar de en li-
kare och en dietist. En av kvinnorna dter p-piller for att motverka
benskorhet. Hon gér till ungdomsmottagningen for att fornya re-
ceptet och tycker inte om att behdva gé dit.

— Dar finns ingen ldkare som vet varfor jag har p-pillren. Det ar
enda behandlingen for benskdrhet och det kdnns jobbigt att sitta pa
ungdomsmottagningen nér jag inte har p-pillren som preventivme-
del.

Den tjej som é&r strax under trettio ar gar kvar pd barn eftersom det
inte finns nagon ldkare som kan galaktosemi och som tar vuxna.

— For mig spelar det inte nagon roll, sédger hon.

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Overlikare Ulrika von Dobeln

Karolinska universitetssjukhus

Centrum for medfodda metabola sjukdomar
L7:05

171 76 Stockholm

Tel: 08 585 800 00

Specialistlikare Mikael Oscarson

Karolinska universitetssjukhuset Solna

Kliniken for endokrinologi, metabolism och diabetes
Endokrinmottagningen D2:04

171 76 Stockholm

Tel: 08 517 700 00

Dietist Carina Heidenborg
Karolinska Universitetssjukhuset
Huddinge

141 86 Stockholm

Tel: 08 585 801 19
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Psykolog Anna Strandqvist
Karolinska Universitetssjukhuset
Huddinge

Psykologkliniken, barn

141 86 Stockholm

Tel: 08 585 847 70

Handldggare Sara. A. Eriksson,
Forsékringskassan,

Box 8784

402 76 Goteborg

Tel: 0771 114114

Samordnare Pia Ekman,
Arbetsformedlingen
Box 4

431 21 Molndal

Tel: 031 746 59 00

Medverkande fran Mun-H-Center

Overtandlikare Marianne Bergius, logoped Lisa Bengtsson och
tandhygienist Anna Nielsen Magnéli.

Mun-H-Center

Box 2046

436 02 Hovas

Tel: 031 750 92 00

Medverkande frin Agrenska
Verksamhetsansvarig
AnnCatrin Rojvik och
socionom och koordinator
Cecilia Stocks,
Vuxenverksamheten

Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031 7509170
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En sammanfattning av dokumentation nr 466

Galaktosemi &r ett samlingsnamn for en grupp arftliga
dmnesomsattningssjukdomar. I forsta hand avses brist pa enzymet
galaktos-1-fosfaturidyltransferas (GALT), vilket ocksd ofta kallas
transferatbrist. Orsaken till sjukdomen &r en fordndring i ett arvsanlag
som gor att enzymet GALT inte fungerar, vilket gor att galaktos och
ett flertal nedbrytningsprodukter ansamlas 1 kroppen.

Sjukdomen medfor risk for kognitiva svarigheter av olika slag. En del
personer med galaktosemi far en utvecklingsstorning.

Uppskattningsvis fods ett barn per &r med galaktosemi i Sverige (ett
barn per 100 000 fodda). Totalt finns drygt 50 personer med
sjukdomen i landet. Den é&r lika vanlig hos pojkar/min som hos
flickor/kvinnor.

Galaktosemi behandlas med diet som tar bort néstan all galaktos ur
kosten. Den ska vara mjolkfri och fri frdn fododmnen som innehéller
mer dn obetydliga mangder galaktos.
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