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SPINAL MUSKELATROFI, VUXENPERSPEKTIVET

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

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

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

Faktainnehallet fran forelisningarna pa Agrenska ir grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktdr Marianne Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig f6r allménheten har varje
foreldsare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med sjukdomen ingér en kortare intervju med en av deltagarna pé
vistelsen. I sammanfattningen av gruppdiskussionen om vardagsliv
och samhillsinsatser beskrivs hur det kan se ut mer generellt for
gruppen. Deltagarna i intervjuerna har i1 verkligheten andra namn.

Sist 1 dokumentationen finns en lista med adresser och telefonnummer
till foreldsarna.

Dokumentationerna publiceras dven pd Agrenskas webbsida, dir de
kan laddas ner kostnadsfritt som PDF: www.agrenska.se.
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Hur barn insjuknar i Spinal muskelatrofi -SMA

Spinal muskelatrofi — SMA, ir en grupp medfodda sjukdomar
som i de tre vanligaste formerna sannolikt drabbar 2- 3 barn
per 100 000 fodda. Det fods mellan 10 och 15 barn per ar med
nagon form av SMA. Det beriittar professor Mar Tulinius pa
Drottning Silvias barn-och ungdomssjukhus i Goteborg.

Vid spinal muskelatrofi — SMA, bryts muskelnervcellerna
(motorneuronen), 1 forlingda mirgen och ryggméirgen ned. Det
leder till muskelsvaghet och muskelfortvining, atrofi.

— Det genetiska felet 1 arvsmassan gor att dverforingen av
information fran hjdrnan via muskelnerverna till musklerna inte
fungerar, forklarar Mar Tulinius.

De tre vanligaste typerna

Ju tidigare symtomen visar sig, desto svarare blir sjukdomen. Den
klassiska formen och den vanligaste, debuterar hos spadbarn. Den
heter SMA I, eller Werdnig-Hoffmanns sjukdom och beskrevs
forsta gangen 1891 av ldkaren Guido Werdnig frdn Wien och
professor Johann Hoffmann fran Heidelberg. SMA II dr en
medelsvar form, som framst forekommer hos dldre barn och
ungdomar. Den lindrigare formen drabbar ungdomar och vuxna
och heter SMA 1II eller Kugelberg-Welanders sjukdom. De
svenska neurologerna Gunnar Wohlfart, Erik Kugelberg och Lisa
Welander, beskrev sjukdomen forst.

— SMA II och IIT hor till de drftliga neuromuskuldra sjukdomarna
som &r vanligast. Pojkar far SMA oftare &n flickor och det vet vi
inte anledningen till &nnu, sdger Mar Tulinius.

Det finns ett par ytterligare former av SMA, som &r sa ovanliga att
vi inte tar upp dem alls i den hdr dokumentationen.

Sjukdomsforloppet

Vid SMA I insjuknar barnet innan det lért sig att sitta, vid 2-3
ménaders dlder. Sjukdomsforloppet ger en snabbt fortskridande
muskelsvaghet och barnen avlider oftast redan vid 8-9 manaders
alder. De som lever lite langre maste vanligtvis ha andningshjilp av
respirator.

SMA 1I, den sé kallade intermedidra formen, debuterar vid 6-18
manaders alder, ndr barnet lart sig sitta och innan det lért sig ga.
Dessa barn blir alltsa aldrig gdngare utan tidigt rullstolsburna.
Vanligtvis dr muskelsvagheten mer uttalad i benen én i armarna,
vilket gor att grovmotoriken paverkas mer dn finmotoriken.
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Andningsfunktionen kan vara nedsatt. Det mest patagliga &r att
barnet har délig forméga att hosta, och att infektioner i de ovre
luftvéigarna kan utvecklas till lunginflammation. Personer med
SMA 1I fér ofta med tiden sned rygg, sa kallad skolios. De lever
langt upp 1 vuxen dlder. Den intellektuella utvecklingen &r normal.
— Det finns en skillnad i férloppet mellan olika personer som far
SMA 11, beroende pa hur tillstdndet ser ut fran borjan. Det ska vi ga
in pa mer senare. SMA har ocksé en varierande rytm. Ibland dr den
stationdr ibland fortskridande. Det som avgor hur livet blir for den
som har SMA I, dr hur kontrakturer, skolios och andningen tas om
hand, sdger Mar Tulinius.

Kontrakturer uppstar nir en led inte anvénds normalt. Bindvdven
blir da fastare och mindre elastisk, ledkapseln styvare och
musklerna kortare med risk for felstéllningar.

Skolios ar ndr ryggen blir sned for att musklerna &r forsvagade och
inte kan hélla den uppe. Mer om andningen kommer langre ner 1
dokumentationen.

SMA III &r den lindrigaste varianten av de tre. Den kan bryta ut nér
barnet lért sig g& och nir som helst fram till cirka 17 ars alder.

— Naér vi stdller diagnos kan vi se att den som insjuknar har svaga
reflexer, dalig hoststot och en déligt utvecklad muskulatur i buken,
sdager Mar Tulinius.

Personer med SMA III far svart att gé i trappor och att resa sig fran
golvet och fran sittande. Gangen blir vaggande och ryggbesvir ér
vanligt. Ibland utvecklas skolios eller andra besvér med ryggen
ocksa for de som har denna form av SMA. Gangsvarigheterna dkar
med &ldern, och en del kan behova rullstol som vuxna. Livsldngden
ar oftast normal.

Diagnosen SMA har lange baserats pa sjukdomshistoria, klinisk
undersokning, neurofysiologiska unders6kningar, DNA-analys
samt muskelbiopsi (provtagning och mikroskopisk analys av
muskelvdvnad).

— Vid misstanke om SMA vid klinisk observation ricker det
numera med en genetisk undersokning for att komma fram till en
diagnos, sdger Mar Tulinius.

P& www.barnlakarforeningen.se/ Svensk Neuropediatrisk Forening
finns vardprogrammet for SMA. Mar Tulinius rekommenderar den
som dr intresserad att ldsa det.

Genetik vid SMA

Vanligaste ér att ett barn fir SMA utan att det finns nigon
kind person med sjukdomen i familjen. Foraldrarna ir inte
sjdlva sjuka men bada bir pa anlaget.

Dokumentation nr 489 © Agrenska 2015



Spinal muskelatrofi

— Fordldrarna har en frisk och en muterad eller fordndrad gen. En
frisk gen dr tillrdcklig for att det ska produceras tillracklig mangd
av SMN-proteinet sa att musklerna fungerar normalt pa dem. De
som bér pa anlaget dr sjdlva inte sjuka. Daremot kan fordldrarna
fora genen vidare till sina barn, sdger Christopher Lindberg,
genetiker pa Klinisk genetik, Sahlgrenska Universitetssjukhuset 1
Goteborg.

Arftlighet

SMA 1, I, III &rvs alla autosomalt recessivt. Det betyder att med
tvd anlagsbérande fordldrar far ett av fyra barn de bida sjuka
generna och drver sdledes sjukdomen, tva av barnen blir friska
anlagsbérare precis som fordldrarna och ett barn f6ds friskt och for
inte vidare det genetiska felet.

Hos ungefar tva procent av alla som far SMA har sjukdomen
uppstatt som en nymutation pa den ena kromosomen. DA &r risken
lagre &n 1 procent att samma mutation intrdffar igen och att ett
syskon ska fa sjukdomen.

Arvsmassan, det ménskliga genomet som innehaller ménniskans
cirka 21 000 arvsanlag (gener) finns i kidrnan av kroppens celler.
Det bestar av ldnga dubbla molekylkedjor, sé kallad DNA. Generna
utgor strackor av DNA som innehaller koder for olika proteiner.
DNA ér tétt forpackat 1 kromosomer, som “’packas upp” nir olika
proteiner ska bildas. Méanniskan har 46 kromosomer ordnade i 23
kromosompar. Ett par av dem dr konskromosomer, kallade X och
Y.

— 1995 kom det forskningsarbete som visade att SMN1-genen,
kallad, Survival motor neuron-gene, dr den gen som é&r fordndrad
vid Spinal muskelatrofi, berdttar Christopher Lindberg.

Proteinbrist

SMN1-genen finns pa den langa armen av kromosom 5 (5q12.2-
13.3). Vanligtvis bestar fordndringen i genen av en deletion, det vill
sdga att en del saknas. Den person som har forandringen pa bada
SMNI1-generna far en brist pa proteinet SMN 1 cellkérnan.
Proteinet forekommer i kroppens alla celler och har till uppgift att
forhindra cellddd. Den exakta mekanismen till varfor just
motorneuronen i mellanhjérnan, forlingda mérgen och ryggmairgen
bryts ned vet inte forskarna &nnu. Den normala "friska” funktionen
ar att motorneuronen skickar signaler vidare fran centrala
nervsystemet ut till musklerna och att de sedan fungerar utan
bekymmer.
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Sjukdomens svirighetsgrad

Det finns ett visst samband mellan mdngden SMN-protein och
sjukdomens svarighetsgrad. Personer med mindre dn 10 procent
SMN-protein far den svdra formen, SMA 1. De som har 10-15
procent av proteinet far SMA II och de med 15-22 procent av
SMN-proteinet far SMA III. De med mer dn 22 procent SMN-
protein ar friska.

SMN2 genen ér till 99 procent identisk med SMNI1. Den paverkar
svarighetsgraden av SMA. SMN2 styr tillverkningen av ett protein
som inte fullt ut har samma effekt som det SMN1-kodade proteinet.
Normalt finns 0-5 kopior av SMN2-genen i1 cellen. Ju fler kopior av
SMN2 som finns, desto lindrigare blir sjukdomen. Personer med tre
eller fler kopior av SMN2 — genen fér den allra lindrigaste formen.

— Det innebdér att de fordldrar som har oturen att ha mutationen pa
SMNI1 genen och samtidigt tillhor den tredjedel med ett fatal
SMN?2 kopior riskerar att fa ett barn med den svarare formen, sager
Christopher Lindberg.

Manga personer bar pd anlaget for SMA utan att veta om det. Sa
ménga som en person av 35 &r anlagsbérare.

— Istdllet gar det att formulera det sa att en person i varje skolklass
ar barare av en fordndrad SMA-gen. Sedan ska den personen ha
oturen att traffa och vilja skaffa barn med en annan person som
ocksa bir pd anlaget, sdger Christopher Lindberg.

Fosterdiagnostik

Naéra slaktingar eller partners till den som har SMA har mojlighet
att med ett DNA-test kontrollera om hen &r anlagsbarare.

Ar bada birare av anlaget, och vill skaffa barn kan de anviinda sig
av olika tekniker for att forhindra att barnet drver sjukdomen. Vid
fosterdiagnostik (prenatal diagnostik) tas moderkaksprov i vecka
11-12 och fostervattenprov i vecka 12-16.

PGD, preimplantatorisk genetisk diagnostik dr ocksd en mdjlighet.
Det gors med ivt-in vitro fertilisering (provrorsbefruktning). Efter
analys av befruktade embryon implanteras endast det friska
embryot i kvinnans livmoder.

Vuxna med SMA

SMA II ir en progressiv sjukdom som ger en fortsatt forlust av
styrka och funktion i kroppens muskler, proportionell med
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forlusten av motorneuron. Prognosen ir hogst individuell och
bra behandlingar av komplikationerna forhojer livskvalitén.

— Symtomen vid SMA 1I ser inte likadan ut for alla. Det ar ocksé
andra faktorer som avgdr om sjukdomen blir mild eller svar. Det
upptécks ocksa nya gener hela tiden som har betydelse for
motorneuronen, sidger Christopher Lindberg.

Négra organ paverkas inte primért av SMA:

Hjértat

Hjédrnan

Ansiktet

Diafragman
— Daremot kan dessa organ paverkas sekundért. Hjértat kan
belastas for mycket vid svar andningssvikt och diafragman kan fa
svart att utfora sitt jobb for att andra muskler inte fungerar som de
ska, sédger Christopher Lindberg.
Den som har SMA 1II och III har normal ansiktsmimik och god
diafragmafunktion.
— Nar ett spaddbarn kommer in till sjukhuset slappt och svagt och
diafragman fungerar normalt, ser det speciellt ut och ldkaren kan
misstdinka SMA. En fungerande diafragma kan ocksé lura en
patient att tro att han eller hon har en bra andningsreserv fastén det
inte alltid dr sa sdger Christopher Lindberg.

Andningen

Till skillnad fran den som ér frisk, har personer med SMA inte
hjélp av de sa kallade auxiléra, extra andningsmuskler, som hojer
skulderbladen for att vidga brostkorgen. Ovrig
brostkorgsmuskulatur dr svag och hoststoten fungerar inte som den
ska.

Vid underventilering paverkas formagan att dta och det kan leda till
undervikt. Den som har dalig andning orkar inte dta och
portionerna blir ofta for sma.

— Med extern andningshjalp forbédttras nutritionen, sdger
Christopher Lindberg.

Behandlingar av vanliga komplikationer som kontrakturer, skolios,
nutrition (undervikt och 6vervikt), andning (host-och slemproblem)
och underventilering, avgor hur patienten mar.

Kontrakturer dr omojliga att fa bort nér de vél ar dér, men det gér
att motverka forsamringen.

— Diér bor fysioterapeuten vara ett stort stod. Den som tranar
rorlighet ihdrdigt har igen det pa sikt. Det bor vara en lika sjdlvklar
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del av daglig rutin som att borsta tdnderna, sédger Christopher
Lindberg.

Skolios, krokt ryggrad, dr vanligt vid SMA.

— S& méinga som 80 — 90 procent av de med SMA 1I har skolios,
sdger Christopher Lindberg. Det innebér stora krokar pa ryggraden,
ojadmn belastning vid sittstdllningen i rullstolen och ibland skavsar
mellan revben och hoftkammen, sdger Christopher Lindberg.

Om vinkeln pé skoliosen dr over 25 grader kan det bli aktuellt att
lata erfaren ryggortoped bedoma om det dr dags for en
steloperation. Operationen fordrojs sa ldnge som det gar sé att
personen far véxa fardigt, samtidigt vill man operera innan
skoliosen blir for stor. Vanligt &r att operera for skolios 1 14-15 ars
alder.

— Det dr en avvégningsfrdga nir man ska opera. En
skoliosoperation ar ett stort ingrepp och ibland riskfyllt om
andningen hunnit bli for dalig, men det dr ocksa manga fordelar
med en lyckad operation eftersom personen slipper mycken
problematik efterat, sdger Christopher Lindberg.

Den som sitter i rullstol hela livet har sma mojligheter att belasta
skelettet och det leder till benskorhet. Regelbundna métningar av
bentétheten och tillforsel av kalktabletter rekommenderas.

— Ett tunt skelett ger 6kad risk for frakturer. Forutom kalktabletter
finns det mojlighet att fa behandlingar med skelettstiarkande
lakemedel, sdger Christopher Lindberg.

Tremor, det vill sdga darrningar eller skakningar i hiander och
armar ar vanligt vid SMA. De orsakas av ofrivilliga
muskelsammandragningar.

Flera utlindska studier pagar som ror SMA. Bland annat
testas likemedel som ska lura den genetiska mekanismen att
producera SMN-proteinet, si att motorneuronerna fungerar.

— I djurforsok har det gatt att &ndra i SMN 2-genen for att 6ka
lasbarheten sd att mer SMN protein bildas, sdger Mar Tulinius.
Det pagar sedan nigra ar studier med dessa likemedel dven pa
manniskor. Ett av dem som ges direkt in 1 ryggmérgsvitskan har
visat god sdkerhet. For barn som &r sjuka 1 den svéraste formen av
SMA, SMA 1, har det visat lovande effekt pa den motoriska
utvecklingen.
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Ytterligare en studie pa barn med SMA II padgir med samma
lakemedel. Studien péborjades hosten 2014 och drivs pa drygt 30
forskningscentra i virlden. Barnen, som behandlas &r mellan 2-14
ar. Denna studie beréknas bli fardig under 2017.

Likemedel som kan ges 1 flytande mixtur en gang om dagen provas
ocksa. Dessa ldkemedel gor samma sak, det vill sdga tillater
produktion av det nddviandiga SMN-proteinet frain SMN2 genen.

Fragor till Mar Tulinius och Christopher Lindberg:

Gar det att testa vilken typ av sjukdom det dir nir barnet ligger i
magen?

— Ja, med moderkaksprovet som gors vecka 11- 12. Med det gar det
att avgora vilken typ av SMA det ér.

Vad hiinder om jag skulle fi barn?

— Det dr viktigt att din partner DNA-testar sig och kontrollerar om
han eller hon &r anlagsbérare. Dérefter har ni mojlighet att
genomgd fosterdiagnostik, PGD. Ar partnern inte anlagsbérare
kommer inte ndgot av barnen att fa SMA.

Blir det stor skillnad i livskvalitét om man stelopererar sig?
— Personen sitter béttre och far mindre smértor.

Jag har hort att vissa far mer smdrtor efter en skoliosoperation?
— I princip bor det vara si att all smérta som har med felstdllningen
att gora forsvinner. Smértor i vissa segment kan dock vara kvar.
Jag skulle dnda tro att det blir béttre &n innan operationen. Det har
ocksa en positiv effekt pd andningen.

Ar det ovanligt med skoliosoperationer efter 20 drs dlder?

— De flesta som behdver gora operationerna gor det tidigare, 1 15-
ars alder dr det vanligaste. Ju lingre man véntar ju storre risk ar det
att andningen blir simre eftersom sjukdomen &r fortskridande och
det kan fa konsekvenser vid operationen. Men varje operation ér en
risk och det &r viktigt att vdga for eller emot.

Hur gor man hjiirt- och lungriddning pd en person med SMA?
— Personer med SMA har inte paverkan pa hjirtat utan pa
andningen. Andningsstoppet kan leda till ett hjartstopp. Vid HLR
generellt dr det 10 procent som klarar sig.
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Jag blir trott av intryck. Varfor det?

— Det ar inte relaterat till SMA, men ar kanske konsekvenser av
sjukdomen. Muskelsvaghet kan ge trotthet, guidning av personlig
assistent kan var trottande och att hela tiden tvingas ligga steget
fore 1 tankeverksamheten fOr att man annars kanske inte hinner
med, kan vara trottande.

Andningssvarigheter vid SMA

Muskelsvaghet ger vuxna med SMA andningsproblem. Svag
in- och utandningsmuskulatur innebir stor risk for
underventilering, det vill siiga lag syrséttning av blodet, hog
koldioxidhalt och en lag surhetsgrad (Iagt PH-virde).

— Kroppen accepterar bara sma marginaler nér det géller
surhetsgraden i blodet, sdger Holger Becker, dverldkare pa
Lungkliniken vid Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i
Goteborg.

Enzymer i kroppen driver &mnesomséttningen, som bara optimalt
arbetar vid en viss surhetsgrad. Blir surhetsgraden for 1g eller for
hog, har enzymerna och cellerna svért att fungera och personen blir
mycket sjuk. Surhetsgraden ska ligga lagom.

Tva system i kroppen styr andningen:
e Den andningsdrivande delen med muskulatur och
brostkorg.
e Den andningsreglerande delen med andningscentrum i
hjarnstammen och det perifera nervsystemet.

Niér det dr nagot fel pa den ena eller den andra av de tva
andningssystemen leder det till underventilering. En person som pé
grund av en muskelsjukdom har svarigheter att andas in tillrackligt
med syrgas far syrebrist (hypoxi). Syret behover vi bade for
dmnesomsittningen och energiproduktionen i kroppen.
Avfallsprodukten koldioxid stegras d& (hyperkapni) och ansamlas i
blodet och lungorna. PH-vérdet det vill sdga surhetsgraden 1 blodet
blir 1agt (acidos) och cellerna slutar pa sikt att fungera.

Lungorna fungerar som en box med ett visst utrymme i. Ar
syresdttningen for lag stiger koldioxidhalten, ar syreséttningen hog
sjunker den.
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Musklerna i brostkorgen péverkas ockséd negativt av fetma,
obesitas, dir tyngden av fett kan trycka mot brostkorgen. Da orkar
inte musklerna kompensera for det.

— Lungorna blir inte tillriackligt utspanda och blodet skyndar forbi
utan att bli syresatt, sdger Holger Becker.

Typiska kidnnetecken pa underventilering:
e att inte kdnna sig utvilad
e sOmnighet pd dagtid
e huvudvirk pd morgonen av koldioxidhalten
e svullna ben och fotter (6dem)
e andfaddhet

Normalt hostar vi och harklar oss lite nu och da for att géra oss av
med slem som bildas. Den som har problem med inandningen och
med att svilja far extra svart att gora sig av med slemmet. I rullstol
blir det 4n svarare att fa till en hoststot.

— Det giller att anstrdnga sig s& mycket det bara gér att gora sig av
med slemmet. Slemproblematik dr alltid en grogrund for
infektioner, sdger Holger Becker.

Utredning av underventilering och slemproblematik:
e Anamnes
e Klinisk undersokning
¢ Andningstester
e Blodgasmitning
e Nattlig ventilationsmonitorering

Ordet anamnes kommer fran grekiskan och betyder hdgkomst.
Patienten beréttar ur minnet om symtomen. Den berittelsen kan nér
det géller SMA, handla om huvudvirk, svullna fotter,
andningsproblematik och koncentrationssvarigheter till exempel.
Den kliniska undersokningen bestar av en lakarundersokning.
Andningstesten gors med en si kallad PEF-maétare. PEF dr en
forkortning for Peak Expiratory Flow, vilket betyder maximalt
luftfléde under utandning. Den som mater sitt PEF-varde blaser
kraftigt i ett ror som leder in i en mitare. En fordel med PEF-
métaren dr att den dr enkel att anvdnda och att det gar att lana hem
den. Patienten kan sjilv gora flera métningar och ldkaren kan se om
lungornas funktion varierar under dygnet. Med spirometri méts
lungornas kapacitet. De tva viktigaste méatten vid spirometri dr den
mangd luft som gér att blésa ut pa en sekund (FEV1) och den totala
méngd luft personen kan bldsa ut pa ett andetag, vitalkapaciteten
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(VC). Genom att anvinda dessa virden i olika berdkningar kan
sjukdomens svarighetsgrad bestimmas.

En blodgasmiitning gors for det mesta i en artdr i 6rsnibben. Med
den bestidms halten syrgas och koldioxid i blodet.
Underventilation visar sig forst och &r alltid véirst under somnen.
Somnens effekt pa andningen mits med en polysomnografi en
neurofysiologisk metod. Elektroder klistras pa huvudet och
kroppen, med dem registreras kontinuerligt den elektriska
aktiviteten i hjarnbarken, 6gonrorelser och tonus i
skelettmuskulatur.

— Data lagras pa en registreringsutrustning, och kan sedan anvdndas
for att bedoma somn, somndjup och andningsfrekvensen under
registreringstiden. Vanligtvis pagar registreringen under en natt,
sdager Holger Becker.

Behandling

Det finns méinga olika mojligheter till bittre andning.

En PEP-mask, Positiv Expiratory Pressure, ddr personen tvingas
andas mot ett motstand, forbéttrar andningen och motverkar
slembildning. Det gor att lungorna vidgas, luften kommer léngre ut
mot lungbldsorna och det hjélper till att pressa upp slemmet.
"Cough assist” ar en andningsstodjande apparat som hjilper till
med hoststoten sa att slem kan komma upp. Personen méste kunna
dra djupa andetag for att hostmaskinen ska fungera.

— Manga uppfattar den som obehaglig 1 borjan innan de har lart sig
hur den fungerar, sédger Holger Becker.

Annan mekanisk andningshjélp & CPAP, Continuous Positive
Airway Pressure. Med vilken ett kontinuerligt 6vertryck skapas i
luftvdgarna genom en mask som appliceras dver nédsa och/eller
mun. Oftast anvidnds den under natten.

P& en BiPAP, Bilevel-PAP, kan man separat stilla in, in- och
utandningstryck sé att det blir mycket mindre motstand pa
utandningen.

— De hér apparaterna har dokumenterad behandlingseffekt, sdger
Holger Becker.

Det som blir béttre vid behandling ér:
e Dyspné, andfaddhet vid hog koldioxidhalt i blodet
e Somnighet
e Morgonhuvudvirk
e Benddem
e Livskvalitet
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e Dodlighet
e Blodgaser

En anvindare av Bilevel-PAP maéste ha egen andning, men sedan
kan apparaten skjutsa pa andetagen.

En hemrespirator kan anvindas till livsuppehallande behandling,
nér patienter inte kan dra igéng ett andetag sjélv.

Fragor till Holger Becker:

Hur mycket paverkas lungorna for den som far ner mat i dem?

— Det viktigaste dr att personen dr medveten om att det kan hinda.
Att det dr en komplikation och att steget ofta &r kort fran aspiration
till infektion. Den atgird som rekommenderas dr att sitta in
antibiotika. I vissa fall gor lékaren en bronkoskopi det vill sdga gér
ner och suger rent lungan. Men de flesta behdver inte gora det, de
fér inte stora aspirationer.

Kan lungorna bli biittre med nattventilation, sd att man inte
behover det mera?

— Det handlar ju om muskelproblem och musklerna blir inte béttre.
Det ar helt enkelt en langsiktig behandling som hjalper dig.

Prioritera, planera och pausa

Aktivitetsformaga innebir - det vi kan gora, det vi vill gora och
det vi far mojligheter att gora. For den som har en
muskelsjukdom giller det ibland att vilja en annan vig och att
- prioritera, planera och pausa. Det séiger arbetsterapeuten
Ulrika Edofsson, Neuromuskulirt Centrum, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset, Goteborg.

P& Neuromuskulért Centrum arbetar fysioterapeuter och
arbetsterapeuter utifrdn det Skandinaviska referensprogrammet for
Spinal muskelatrofi. Det inbegriper att forebygga och minska
konsekvenserna av de komplikationer som muskelsvagheten
medfor. Samt att arbeta for att personen med SMA ska kunna
behalla en optimal férméga till aktivitet och delaktighet i
vardagen. I programmet beskrivs dven olika
bedomningsinstrument, interventioner och atgarder som é&r viktiga.

Dokumentation nr 489 © Agrenska 2015 16



Spinal muskelatrofi

For den som har SMA och svaga muskler ér det klokt att spara
energi sa mycket som mojligt. Ju mindre energi som gar at vid en
aktivitet desto mer gar det att gora.

Faktorer som paverkar energinivan ar:
e Kraftanstrangningen
e Hastighet i aktiviteten
e Kroppsstéllningen
e Kiroppsstorleken
e Sinnesstdmningen
e Tidsatgdngen
e Utrustning och redskap
e Om det dr varmt eller kallt

— Vid nedsatt muskelkraft giller det att hitta nya 16sningar och fa
en balans mellan aktivitet och vila, sdger Ulrika Edofsson.

Vad?

Det kan handla om att sjélv registrera hur det ser ut.

Den som kénner vantrivsel eller inte orkar med riktigt kanske ska
vélja en annan livsvdg, byta jobb eller flytta hemifréan.

Istdllet for att gora allt sjdlv lata ndgon, till exempel en assistent,
hjélpa till med vardagsbestyren.

— Assistenten kan gora det personen sjilv inte &r intresserad av att
gora. ’Jag kan ta pa mig tr6jan men far hjélp med det for att jag ska
orka vara med en kompis’, som en person sa till mig, beréttar
Ulrika Edofsson.

Nér?

Tidpunkten péd dagen for aktiviteten dr viktig att tinka pa nidr man
har mindre resurser @n andra.

— Ju senare det dr pd dagen desto trottare ér alla. For den som har
muskelsvaghet marks det &nnu mer. Kanske &r det bra att gora vissa
aktiviteter pd morgonen, eller vénta till ndsta dag, sdger hon.

Var?

Det &r bra att se dver var man gor sina arbetsuppgifter. Kontrollera
tillgéngligheten och kroppsstéllningen. Kanske organisera arbetet
bittre.

Det finns rddgivningar kring kompensatoriska anpassningar till
exempel pa hjdlpmedelsutprovningen.
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Hur?

Den som spénner sig och stressar upp sig infor olika aktiviteter
eller arbetsuppgifter bor tanka pa att pausa mera.

— Trotta och spanda muskler orkar inte lika mycket som utvilade,
sdger Ulrika Edofsson.

Ergonomi

Att sitta ritt dr viktigt for vilbefinnandet. En god kroppshallning
ger en 0kad muskulér aktivitet. Sma korrigeringar &r viktiga. Att fa
flyttat en arm for den som inte kan gora det sjdlv, kan forhindra
framtida smarta.

— Det kan uppsta svarigheter, assistenterna kan tycka att de flyttat
armen precis eller lagt dit kudden alldeles nyss. For den som har
SMA ér det viktigt att assistenten har tillricklig kunskap om
ergonomi, sdger Ulrika Edofsson.

Smaé lagesfordndringar kan gora stor skillnad i slutindan. En
forbattrad ergonomi fir som resultat att det blir mindre
anstrangande att halla uppe och rora pa kroppen.

Synpunkter pa traning och aktiviteter

Personer med SMA har intressen som andra. Det giller bara
att orka med dem. Trining pa ritt niva hjilper till.

Det siiger specialistfysioterapeut Elisabet Hammarén vid
Neuromuskuliirt Centrum pa Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Goteborg.

Hon lanar en formulering fran en intervju i tidningen med en ung
kvinna som har SMA: ’Jag kan klara att mina muskler fortvinar och
att jag alltid har virk. Bara jag orkar vara ménniska ar jag nojd.’
Vad ir det att vara ménniska, fragar Elisabet och svarar sjilv:

— Det innebér bland annat att kunna vara med sina vianner. Odla
personlig smak, drdmma och fantisera. Det viktigaste r inte alltid
att det blir ndgot av det, séger hon.

Att rora sig eller bli rord pa

En person med fortvinade muskler behdver ibland hjdlp for att leva
ett bra liv och det géller for den som hjélper till att nirma sig med
forsiktighet. Det handlar om integritet och att inte g over grinser.
En del ménniskor har svart att sldppa folk in pa livet.

— Det kan vara bra att komma ihdg. Oavsett om man har SMA eller
inte. Det ar viktigt med kommunikation och att som patient tdnka
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pa att sdga till hur man vill ha det. ’Det dar &r skont, det tycker jag
om, men det dir dr inte bra’, menar Elisabet Hammarén.

Rorlighet kan ockséd handla om att resa. Se andra platser och fa
minnen for livet.

— Om reslusten finns #r det nigot att ta vara pa. Ar sjilva resandet
det jobbiga kan det vara bra att stanna langre pa resméalen, séger
Elisabet Hammarén.

Ledrorlighet

Smarta kan hamma rorligheten pé flera sitt. Den kan bero pé
asymmetriskt tryck eller ndgon oldmplig stillning och ibland
otillracklig vila.

— Ibland sitter 16sningen 1 en fordndring av sittstdllningen, ibland i
att infora en vilostund bland aktiviteterna, sdger hon.

Att behdlla ledrorlighet sa ldnge det gér &r viktigt. Tillsammans
med fysioterapeuten gar det att ta ut rorligheten lite mer i axlar,
armbagar, hofter, knén och fotter.

— Upprepade rorelser leder till béttre blodcirkulation, ldngre
muskler och bibehallen ledrorlighet. Nér en rorelse upprepats ett
antal gdnger kan man t6ja forsiktigt 1 yttersta laget.

Fysisk aktivitet

I djurforsok (2005 Charbonnier) med moss med SMA, visade det
sig att trdning forldngde livet med 4tta dagar. Samma studie visade
forldngd muskelfunktion och forbéttrad 6verlevnad av motorneuron
bland SMA-mgss som fick springa i ekorrhjulet.

— Det giller att gora det som gér att gora. Hittills har man inte sett
nagra negativa bieffekter av konditionstraning. All rorlighet dr av
godo. Om inte annat &r det bra att skratta, prata och umgas. Eller se
pa en fotbollsmatch, sdger Elisabet Hammarén.

Att gora sjilv:

Testa att andas ut mot ett motstand med moderat intensitet; det kan
vara med delvis stingda ldppar, bldsa bubblor i en flaska med
vatten, en BA-tub (finns pd apotek) eller motstandsmask. Det ger
djupare andetag och hjdilper slemmet hogre upp i luftvigarna.
Anvind speciell hostteknik for att fa upp slemmet
(fysioterapeut/sjukgymnast kan ldra ut den).

Balans och rorlighetstrdning och fysisk aktivitet rekommenderas.
Sist men inte minst.
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— Det behdvs ocksé tid till vila och rekreation, sidger Elisabet
Hammarén.

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under vistelsen pa Agrenska for vuxna med SMA, deltog fem
personer fyra kvinnor och en man mellan 18 och 27 ar, i ett
erfarenhetsutbyte med verksamhetschef AnnCatrin R6jvik och
socionom Cecilia Stocks fran Agrenska.

Foljande dr ett urval av de synpunkter som deltagarna ldmnade.
Diskussionerna handlade om upplevelsen av skola, yrkesliv,
boende, vardagsliv, kldder, fritid, socialt liv samt sjukvard.

Hogstadiet och gymnasium

En av dem minns skidutflykten pa hogstadiet, som inte blev av pa
grund av henne.

— Lararna kom for sent pé att jag inte hade mdjlighet att vara med
och att det var olampligt med en skidresa. Nir Skolverket blev
inkopplat och sa nej till resan, blev klasskamraterna besvikna och
jag fick bira skulden. Det hade varit bittre om ldrarna ténkt efter
innan och ordnat en annan typ av resa.

En annan person kommer ihag nir hon inte kunde vara med
eftersom de skulle gora en tipspromenad i en skog som inte var
framkomlig for hennes permobil.

En géng skulle hela klassen besoka en ldrares hem.

— Tanken var en trevlig kvill i tridgérden, men det borjade regna.
Jag hade inte hunnit dit och lararen ringde mig och sa att de skulle
vara inomhus och att det var omgjligt for mig att komma in 1 huset.
Med andra ord jag behdvde inte vara med den kvéllen.

Som motvikt till detta, berdttar en person, om en bra hogstadietid.
— Jag kéinde mig aldrig exkluderad och fick delta i det de andra
gjorde fast pa mitt sitt. Det kunde till exempel vara en
fotbollsturnering vi hade i femte klass. Jag var med pa samma
villkor som de andra och gjorde det jag kunde.

Lirarna var i de flesta fall forstdende nér de var borta pd grund av
sjukdom. De ldrare som var allra bist var de som hade tidigare
erfarenheter av elever med olika funktionsnedséttningar.
Elevassistenten som skulle vara till hjilp for personen med
funktionsnedséttning utnyttjades ibland till hela klassen.

— Elevassistenten var ocksa med mig pa rasterna och foljde mig
hem efter skolan. Nar mina kamrater kom med hem, kénde de sig
overvakade, av en person de uppfattade som en extraldrare. Det
paverkade min sociala situation negativt.
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Idrott och halsa

Flera av dem hade svért att vara med pa gymnastiken men de ér
eniga om att det mer handlade om ldrarens instillning &n om nagot
annat. Det gar att anpassa gymnastik sa att alla kan vara med. Den
unge mannen i gruppen ar ett bra exempel. Han fick vara med pa
sitt eget sétt under skoltiden.

— Nar vi spelade briannboll slog en kompis for mig med tréet och
jag korde med permobilen. Vissa saker valde jag dndé bort, som
rugby till exempel. Jag ville inte bli sondertacklad.

En tjej fick inte vara med pa gymnastiken i lagstadiet, men kunde
vara med pé idrottsdagarna.

Flera ékte fardtjénst till simhallen och simmade pd gymnastiken
istdllet for att vara med de andra. En av dem hade sjukgymnastik
ndr de andra hade gympa.

— Det bista hade dnda varit att fa vara med, sdger hon.

Information till skolan

Det dr bra tycker alla, att ge medicinsk information i skolan, sa att
klasskamraterna vet mer om sjukdomen, men de flesta tyckte inte
om att sjdlva berdtta om sin sjukdom. Deltagarna beréttar att de inte
gillar att std i centrum. Ibland kom en forélder till skolan och
berittade. Nagon lét elevassistenten informera. Skolpsykologen
berittade hur det stod till ndr en av dem hade varit borta lange.

Hogskola och Universitet.

De som har ldst pa Universitetet tycker att det har gatt bra. Den
hjélp som de inte fick pa de lagre stadierna fick de ddr. Det finns
till exempel en funktionshindersamordnare att ta kontakt med pa
alla hogskolor och universitet och det verkar inte vara ndgra
problem att fa ldngre tid pa tentorna.

— Jag hade assistenten med mig pa mina tentor och talade om vad
de skulle skriva. Det fanns ocksa mdjligheter att prata in tentorna
och sa transkriberades det till skrift.

Vissa prov gick att géra i annan sal for den som sa dnskade med
egen prov-vakt.

Kurskamraterna hjélpte till med anteckningarna. Nagon fick
foreldsningarna inspelade och kunde lyssna pa dem hemma.

Yrke
Gemensamt for dem ér att de vill arbeta med nagot som deras
kropp klarar av och som inte dr fysiskt pafrestande. De ldser pa
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Universitetet, gar distanskurser, arbetar med administration och
inom handikapprorelsen.

Boende

De flesta flyttade hemifran direkt efter gymnasiet.

— Det var dags dd och héftigt att inse att det gér att ta hand om sig
sjalv, sdger de.

En av dem hittade sin ldgenhet genom en kommunal ldgenhetsbyra
specialiserad pa ldgenheter for personer med funktionsnedséttning.
En kvinna slussades 1dngsamt ut i vuxenlivet och oberoendet.

— Jag bodde forst pa Riksgymnasiets elevhem tre dagar i veckan
med assistenter och var hemma resten av dagarna. Sedan fick jag
en egen studentlédgenhet pa elevhemmet pa heltid, med assistenter.
Det var skont men mer jobb én jag trodde och ovant i borjan.

Den yngste bor hemma fortfarande och Gvar sig pé att vara sjélv
med assistent, ndr familjen &r bortrest.

Anpassningar hemma

Det svéraste dr nar permobilen krdnglar. Det dr sérbart eftersom de
flesta bara har en permobil. Kommunerna tillater oftast bara en
permobil per person. Hogst upp pa onskelistan nir det géller
hjalpmedel ér en jour med hjdlpmedelsfolk beredda att rycka ut pa
andra tider &n 8 - 16 vardagar.

— Det ar néstan alltid pa fredagskvall eller helgerna permobilen gar
sonder och da finns ingen hjdlp att fa.

En av dem har en terrdnggéende permobil, hon anvénder nér hon
gar ut med hunden.

Flera har andningshjilpmedel sa kallad Bilevel-PAP. Det sparar pa
krafterna. Ett stort plus &r forstds den personliga assistenten.

Det sociala livet

Hur det sociala livet ser ut beror pd orken, dagsformen och hur
andningen fungerar. Nagra &r ute mycket och ror sig, andra maste
hushalla med krafterna. En kvinna &r i den situationen att vinnerna
skaffar familj och inte har lika mycket tid att f6lja med ut.

— Det sociala nétverket har tunnats ut for mig. Jag far borja jobba
pa det igen.

Klader

Att hitta snygga klader &r svart, men inte omojligt. De méste ha lite
vidd och vara mjuka sé att de fungerar 1 permobilen.

— Viktigt dar att sommarna inte skaver.
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Kontakter inom sjukvirden

Samtliga har ménga kontakter inom sjukvérden. Det kan vara
lungspecialister, SMA-team eller neurologen. Habiliteringen med
fysioterapeut, arbetsterapeut, dietist och psykolog. Men néstan
alltid kommer de forst till vardcentralen, nir det dr ndgot som
kranglar.

— Dit gar jag om det inte dr uppenbart att jag ska ldggas in.

Samtliga tycker att det borde finnas en dvergripande lékare eller
vérdenhet som har koll p& dem, gérna i form av en kontaktperson,
nu nér de dr inom vuxensjukvérden.

— Nér jag var inom barnsjukvérden utsag de en underskdoterska till
kontaktperson. Hon fungerade som en samordnare mellan
vardenheterna och det var bra.

— SMA ér grundsjukdomen, men den ger andra problem och de
olika avdelningarna pa sjukhus har inte kontakt med varandra.
Det blir vi som sjélva méste ha det dvergripande ansvaret och det
tycker vi inte att vi har kapacitet till.

Information fran forsakringskassan

Kristina Andersson och Daniel Terdell fran forsiakringskassan i
Goteborg, informerade om de ekonomiska stod vuxna med
funktionsnedsittning kan fa genom forsikringskassan.

Vid sjukpenning far den som &r sjuk 80 procent av inkomsten i 365
dagar. Utokad sjukpenning kan personen fi som langst i 914 dagar.
De forsta tva veckorna betalas av arbetsgivaren. Den som ér
arbetslos har en karensdag och sedan betalar forsékringskassan. De
forsta 90 dagarna har personen ritt till sjukpenning om hen inte
klarar sitt ordinarie arbete. Dérefter far den som inte klarar nagot
arbete alls ersdttning i upp till 180 dagar.

— Vi forsoker vara aktiva si att vi snabbt vet om personen behdver
ha stod av forsidkringskassan for att komma tillbaka.

Den som ir arbetslos kan fa sjukpenning om arbetsformégan ér
nedsatt pa grund av sjukdom. Den som éar beréttigad till
sjukpenning ska ha nedsatt arbetsforméaga med minst en fjardedel i
alla arbeten pa hela arbetsmarknaden.

Aktivitetsersittning

Aktivitetsersattning dr till for unga vuxna mellan 19 ar och
mdnaden innan de fyller 30 ar. For att vara beréttigade till
aktivitetserséttning ska man inte kunna arbeta pa minst ett ar pa
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grund av sjukdom, skada eller en funktionsnedsittning. Vid
aktivitetserséttning ska arbetsformagan vara nedsatt med minst en
fjédrdedel.

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

Det gar ocksé att ansdka om aktivitetsersiattning om man inte
kunnat genomfora sina studier pa grund av funktionsnedséttning.
D4 kan man ha ratt till aktivitetsersdttning under den tiden det tar
att avsluta grundskolan eller gymnasiestudierna.

Under tiden med beviljad aktivitetsersattning gar det att soka
sarskild ersdttning for aktivitet. Aktiviteten ska ha en positiv
inverkan pa sjukdomstillstdndet, den fysiska eller psykiska
prestationsformégan. Aktiviteterna ska ha till syfte att 6ka
forutsattningarna att forbattra arbetsformégan sa att personen kan ta
nésta steg 1 sin utveckling. Det kan handla om en kurs i ett sprak pd
ett studieforbund eller fysisk tréning.

Sjukersittning

e En erséttning for personer mellan 30-64 ar som troligen
aldrig kommer att kunna arbeta heltid pd grund av sjukdom,
skada eller funktionsnedsittning.

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

e Personen kan sjilv ansoka om sjukersittning eller s kan
forsikringskassan besluta att byta ut en sjukpenning mot
sjukersittning.

Pensionsgrundande

Sjuk- och aktivitetsersittning kan betalas ut i form av
inkomstrelaterad ersittning och garantiersittning.
Garantiersittningen ar inte pensionsgrundande. Den
inkomstrelaterade ersittning som betalas ut dr pensionsgrundande
inkomst av anstillning (59 kap. 13 § SFB).

Har en person aldrig arbetat och enbart uppbér sjuk- eller
aktivitetsersdttning med garantiersittning ar inte ersdttningen
pensionsgrundande.

Sjukpenningen daremot dr pensionsgrundande. Det &r ju en
ersittning for forlorad arbetsinkomst.
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Vilande ersittning

e Sjukersittning kan vara vilande ndr man har haft
aktivitetsersattning eller sjukersittning minst ett r 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
funktionsforméga i minst ett ir. Det gér att fa frdn och med juni det
ar personen fyller 19 ar och fram till 65 ar. Funktionsférmégan ska
vara sd nedsatt att personen i sin vardag behover hjilp av annan
person eller har betydande merkostnader pd grund av sin sjukdom.
Sddana merkostnader kan vara:

e Kostnader for hjdlpmedel och likemedel

e Kostnader upp till hogkostnadsskydd for hédlso-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
funktionsnedsattningen och det méste vara en extra kostnad inte en
kostnad som de flesta ménniskor har.

Handikappersittningen dr skattefri och indelad i tre olika nivéer.
Beloppen giller per manad ar 2015.

e 69 procent (2559 kr)

e 53 procent (1965 kr)

e 36 procent (1335 kr)

Ansokan om handikapperséttning ska vara skriftlig och innehélla
personuppgifter och personnummer. Till ansokan ska dven bifogas
ett aktuellt lakarutlatande som styrker diagnos,
funktionsnedséattning och aktivitetsbegransning.
Handikappersattning handldggs av personliga handldggare pa
forsdkringskassans lokala forsdkringskontor.

Bilstod ar ett bidrag till hjilp for inkop av bil. Det ar till for att
underlétta tillvaron for den som har svérigheter att anvinda
allminna kommunikationer. Bidraget bestar av ett grundbidrag for
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att kopa bil pa 60 000 kr, samt ett inkomstprovat
anskaffningsbidrag. Det gar ocksa att fa bidrag till
korkortsutbildning. Bilstddet handldggs av forsdkringskassan i
Vistervik.

Assistansersittning

Assistansersdttning ér ett ekonomiskt stod som ger de personer med
de allra svéraste funktionsnedséttningarna ratt till personlig
assistans for att kunna leva ett mer sjilvsténdigt liv.

Man ansoker hos kommunen eller forsékringskassan. Kommunen
har ansvaret d& de grundldggande behoven uppgar till hogst 20
timmar per vecka. Staten (forsékringskassan) kan bevilja
assistansersittning for personlig assistent nir de grundlaggande
behoven dverstiger 20 timmar per vecka.

Avslag

Vid avslag kan alla drenden omprovas vid forsékringskassans
omprovningsenhet. Far man avslag dven dir kan drendet
overklagas 1 Forvaltningsritten, dérefter i Kammarrétten och
Hogsta Forvaltningsdomstolen. De avgor om provningstillstdnd
lamnas eller inte. Forvaltningsrétten 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 — Sjukvardsupplysningen
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 - Tandvards- och likemedelsformansverket
www.notisum.se — Lagar pa nitet

www.varsam.se — Varsam
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Information fran arbetsférmedlingen

Samordnaren pa arbetsformedlingen, Pia Ekman, informerade
om hjilp och stod nir det giller personer som har
funktionsnedsittningar.

Pia Ekman paminde om vikten av att ta med sig ett ldkarutldtande
vid forsta besoket pa arbetsformedlingen. I utldtandet ska ldkaren
beskriva aktuell diagnos/prognos och om besviren ar dvergaende
eller bestdende. Det kan ocksé gérna std om begridnsningarna
paverkar arbetsformagan. Vilka arbetsuppgifter som passar och
vilka som inte passar. Om det dr nagot som absolut skall undvikas?
Ar atergang till tidigare yrke mojligt? Ar det realistiskt med
heltidsarbete? Om deltid &r aktuellt, i sa fall i1 vilken omfattning?
Eventuella begridnsningar i mojligheten att ta sig till och frén ett
arbete och sa vidare. Ett utforligt ldkarutldtande 4r av godo menade
Pia Ekman.

Personlig handliggare

Efter inskrivning pa arbetsformedlingen, far den arbetssékande en
personlig handléggare, en arbetsférmedlare, 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
behover den arbetssokande prova andra mojligheter dn tidigare, sa
Pia Ekman.

Rehabiliteringsteam

Som arbetsformedlare har man mojlighet att ta in
specialistkompetens. Arbetsformedlingen har ett
rehabiliteringsteam som bestér av arbetsterapeut, arbetspsykolog,
sjukgymnast, socialkonsulent och utover det &ven en SIUS-
konsulent (Sarskild Introduktions- och Uppf6ljningsstod).

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

— Allt &@r virdefullt! 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 hjilper till med att se till att den arbetssdkande
far en praktikplats som kan leda till en tillsvidareanstéllning.
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Kanske vet personen inte riktigt vad han/hon vill géra och har déa
mdjlighet att radgdra med en arbetspsykolog, nér det géller
yrkesvalet. Arbetspsykologen gor en individuell yrkesvalsutredning
utifran intressen, fallenhet och funktionsnedséttning. Efter samtalen
kommer den arbetssokande och arbetsformedlaren fram till en
lamplig arbetsplats pa lagom avstdnd fran hemmet.
Arbetsformedlaren ringer till arbetsplatsen och hér om det gér att
gora studiebesok dir. Den arbetssokande avgor forstds sjdlv om
hon/han vill arbetstrdna pé praktikplatsen.

— Efter arbetstrdningen kommer kanske arbetstagaren och
arbetsgivaren vil dverens och sa smaningom kan det bli en
tillsvidareanstéllning. D4 kan arbetspsykologen aterigen stotta.
Tillsammans kan de diskutera om hur och nér den nyanstéllde ska
beritta om sin funktionsnedsittning pa 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
arbetsredskaps funktioner och sa vidare.

En fraga som kan dyka upp éar:

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

Ett svar pa det kan vara att genom arbetsformedlingen far
arbetsgivaren en person som dr noga utprovad och som passar for
jobbet. Dessutom kan arbetsformedlingen bidra med kompensation,
for till exempel arbetstidsbortfall pa grund av
funktionsnedséttningen.

SIUS-konsulent

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

— Vid behov kan SIUS-konsulenten forklara sédant for
arbetsgivaren och arbetskamraterna, som kan vara svart for den
nyanstillde att prata om, sa Pia Ekman.

Arbetsterapeut
Arbetsterapeuten kan gora arbetsplatsanpassning och bedéma

behovet av arbetstekniska hjélpmedel.
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— Arbetsformedlingen kan hjdlpa till med anpassningen det forsta
aret, sedan dr det arbetsgivaren som tar over, 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 lonen,
sé kallat lonebidrag.

Allteftersom arbetstagaren blir mer varm 1 kldderna fasas
l6nebidraget ut. Det varar 1 hogst fyra ar. Vid den tiden kontaktar
arbetsgivaren arbetsformedlingen for en arbetsanalys och en
beddmning. Direfter kan beslut om fortsatt stod tas sa att
arbetsgivaren kan anstélla personen med funktionsnedséttning. S&
kallad utvecklingsanstillning utgér till arbetsgivaren i ett r och
dé handlar det om en speciell arbetsuppgift som ska tranas in.
Kvarstér funktionsnedséttningen och det hindrar en del av
arbetsuppgifterna kan personen bli féremal f6r en
trygghetsanstillning. Den varar till pensionen och behover inte
omprovas.

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

Pé arbetsformedlingens hemsida www.arbetsformedlingen.se, finns
mycket information att hamta.

Sofia ir 26 ar och har haft diagnosen SMA typ II sedan hon
var ett ar. Tidvis har besviren varit stora men hon har aldrig
1atit sjukdomen ta dver livet.

— Jag har mycket vinner, har pluggat och jobbat. Levt som
folk gor mest fast i permobil och med assistenter. Jag ar
optimistiskt lagd och tinker hela tiden att jag vill gora en
massa saker, sager hon.

Niér hon var liten utvecklades hon inte i1 den takt fordldrarna
forvéntade sig.

— Jag borjade inte krypa. Mamma och pappa trodde bara att jag var
lite sen, men kollade upp det och efter en massa undersokningar
visade det sig att jag hade SMA typ IL

Foréldrarna vdxlade om att vara hemma med henne fram till hon
blev sex ar. Da fick de avlosare en dag i veckan. Sedan Sofia var 12
ar har hon haft personliga assistenter. Idag skoter hon sitt eget
assistansbolag och har sex assistenter anstéllda. Ett av syskonen
brukar arbeta som Sofias assistent.

Dokumentation nr 489 © Agrenska 2015

29



Spinal muskelatrofi

Béda Sofias forédldrar var alltsé barare av SMN-genen och dnskade
sig fler barn. Vid senare graviditeter hade de tillging till
fosterdiagnostik.

Infektioner

Sofia var ofta sjuk i skoldldern och sérskilt pa vinterhalvaret. Den
ena lunginflammationen avloste den andra.

— Det var jobbigt for jag ville absolut inte vara inlagd pa sjukhus.
Jag missade det som hénde och jag ldngtade hem.

Ibland 14g hon pad IVA under s lang tid som i sju veckor med
trakeostomi och i respirator. Ndgon av fordldrarna var hos henne
hela tiden, men det var dndé jobbigt, tycker hon.

Missade du mycket i skolan?

— Ja det gjorde jag. Jag var borta mycket, men jag hade létt for mig
och tog igen det ganska snart, sdger hon.

Allt eftersom aren gick blev infektionerna farre och lattare. Fran
det aret hon fyllde atta avtog de och hon kunde leva ett normalt liv
med SMA.

Undervikt

Sofia har tunna armar och ben och har varit underviktig storre
delen av livet. Flera gédnger har det kommit pa tal att hon ska fa
knapp, gastrostomiport, for att hon ska fa i sig tillrackligt med
ndring. Men Sofia har inte velat ha det.

— Lakarna har pratat om det och sérskilt ndr jag vigde sé lite som
23 kilo var det p4 tal. Nu dricker jag niringsdrycker och iter sjalv
och jag har gétt upp i vikt sedan dess, sdger hon.

Skolios

Skoliosoperation har varit ett annat &mne pa det arliga
lakarbesoket. Sofia har grav skolios, men har envist végrat
operation.

— Jag tycker ldkarna bara pratar om fordelarna med operationen.
Jag dr radd att det ska ga fel. Nu har det inte forvérrats pa de
senaste aren och jag tror érligt talat att jag &r for svag att gora en
sadan operation, séger hon.

Lederna
Hon gar en gang 1 veckan till sjukgymnast for att réta ut
lederna/kontrakturerna, sd mycket som det gar.
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— Jag har inte ont men det dr opraktiskt med lederna. Hos
sjukgymnasten fér jag hjélp att bdja och stretcha dem. Det gor jag
for att i mojligaste mén behalla den rorlighet jag har nu, sdger hon.
Numera racker det med ett sjukhusbesdk om aret, en undersokning
pa ett neuromuskulért centrum om é&ret.

Egen ligenhet

Efter gymnasiet var det dags att flytta hemifran.

— Mina fordldrar har alltid velat att jag ska leva sa normalt som
mdjligt. De uppmuntrade mig, séger hon.

Sofia borjade leta efter en anpassad lagenhet och efter att ha tittat
pa ett par ldgenheter 61l hon for den hon bor i nu, som ligger strax
utanfor stadens centrum. Idag lever hon 1 den med assistenter
dygnet runt.

— Det dr en stor tvaa pa 72 kvadratmeter. Den ligger centralt men ar
egentligen for dyr for mig. Det dr handikappanpassningen som
kostar, framforallt de hoj- och- sdnkbara kdksbénkarna som jag inte
har ndgon nytta av eftersom jag inte kan laga maten sjélv.
Assistenterna lagar min mat. Om jag hade kunnat vélja hade jag
rivit ut koket. Det kommer att bli dyrt for mig nér jag ska borja
jobba och bostadsbidraget minskar, sdger hon.

Studier och arbete

Hon laste franska och spanska pa Universitetet och tinkte
egentligen jobba med Oversittningar. Hon har haft olika
praktikplatser inom kultursektorn.

P4 Agrenskas vuxenvistelse for SMA, far hon ett fantastiskt besked
om sitt forsta fasta arbete ndgonsin, som ombudsman.

— Det ska bli roligt, sdger hon och det riktigt lyser om Sofia.

Socialt liv

Hon &r en mycket social person som pratar mycket och skrattet
ligger inte langt borta. Sofia har manga vanner. Tillsammans med
dem gér hon pa konserter och bio. P& helgerna gar de pa en
nattklubb i centrum, som ar tillgénglig for permobilen. Den é&r i
fyra véningar och har hiss.

— Det dr trangt och mycket folk och kul att ga dit.

D4 och da reser hon utomlands oftast blir det till Teneriffa och
girna med systern som da fungerar som assistent. Att Sofia har
varit sjuk och inte de andra syskonen, har inte varit ndgon grogrund
for avundsjuka eller rivalitet &t ndgot hall.

— Vi har en véldigt bra relation, séger Sofia.
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Personlig assistent

Sofia driver sitt assistansbolag sjélv och det har sina sidor tycker
hon. Hon har sex personer som gar pd olika scheman och det ska
pusslas ihop. Ibland fungerar det utmarkt och ibland ar alla sjuka
och da blir det svart eftersom Sofia dr totalt beroende av dem. Pé
nagot satt fungerar det dnda varje dag.

Hur &r det att alltid ha ndgon med sig?

— Ibland kan jag kdnna for att vara ensam. Da forsoker jag att rulla
lite framfOr assistenten ndr vi ér ute sa att jag kinner mig mera fti.
Niér vi dr pd nattklubb sitter de inte med oss utan en bit dérifran,
sdger hon.

— Den dér jobbiga ensamheten kan jag kénna av d@nd4, trots att jag
alltid har nagon strax intill mig, tilligger Sofia.

Framtiden

Nya jobbet ligger framfor henne, med allt vad det innebér av bittre
ekonomi, social gemenskap och nya utmaningar. Nigot Sofia inte
alls inte &r radd for.

Sista fragan ar oundviklig. Vill hon tréffa en partner?

— Det vill jag och jag hoppas att jag ska gora det. Jag tinker
mycket pa det, men det har inte gatt s& bra hittills.

Fram till dess &r jobbet det viktigaste for mig och hélsan. Jag ser
ingen anledning till att jag skulle bli simre, sédger Sofia.

for ovanliga diagnoser

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

Ovanliga diagnoser/sjukdomar &r i stor utstrickning ocksa okinda
sjukdomar. Behovet av kunskap &r darfor stort.
Informationscentrum goér kontinuerligt uppdateringar av
kunskapsldget tillsammans med ledande specialister och
handikapporganisationer och patientforeningar.

I databasen finns ndrmare 300 ovanliga diagnoser och nya
tillkommer hela tiden. Via webbadressen
www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser och i broschyrer skrivs
en informationstext om varje diagnos som beskriver bland annat
dess forekomst, behandling och forskning. Den som behdver flera
broschyrer, for att till exempel dela ut till forskole- eller
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skolpersonal kan bestélla det kostnadsfritt via ett mail till
ovanligadiagnoser@gu.se

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

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

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

NFSDs uppgift ér att:

- bidra till 6kad samordning och koordinering av hélso- och
sjukvérdens resurser for personer med séllsynta sjukdomar
liksom 0kad samordning med bland annat socialtjanst och
frivilligorganisationer.

- bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av hélso- och sjukvarden och till andra berorda
samhdllsinstanser samt till patienter och anhoriga

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

- identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och
information med andra ldnder och internationella
organisationer.

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

Mer om NFSD verksamhet kan du ldsa pA www.nfsd.se

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Professor Mar Tulinius

Drottning Silvias barn-och ungdomssjukhus
416 85 GOTEBORG

Tel: 031-343 40 00
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Docent, 6verlakare Christopher Lindberg
Sahlgrenska Universitetssjukhuset
Neuromuskulért Centrum och Klinisk Genetik
413 45 GOTEBORG

Tel: 031-342 10 00

Overlikare Holger Becker
Lungkliniken

Sahlgrenska Universitetssjukhuset
413 45 GOTEBORG

Tel: 031-342 10 00

Arbetsterapeut Ulrika Edofsson
Sahlgrenska Universitetssjukhuset
Neuromuskulért Centrum

413 45 GOTEBORG

Tel: 031-342 10 00

Specialistsjukgymnast Elisabet Hammarén
Sahlgrenska Universitetssjukhuset
Neuromuskuldrt Centrum

413 45 GOTEBORG

Tel: 031-342 10 00

Specialisterna Kristina Andersson och Daniel Terdell
Forsdkringskassan

Avdelningen for Funktionshinder

Box 8784

402 76 GOTEBORG

Tel: 0771-114 114

Samordnare Pia Ekman
Arbetsformedlingen
Box 4

431 21 Molndal

Tel: 031-746 59 00

Overtandlikare Asa Martensson
Mun-H-Center

Box 2046

436 02 HOVAS

Tel: 031-750 92 00
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Medverkande fran Agrenska
Socionom Cecilia Stocks
Verksamhetsansvarig AnnCatrin R6jvik
Agrenska

Box 2058

436 02 HOVAS

Tel: 031-750 91 00
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En sammanfattning av dokumentation nr 489

Spinala muskelatrofier (SMA) ar en grupp arftliga sjukdomar, dir de
motoriska nervcellerna i mellanhjarnan, forlingda mérgen och
ryggmairgen, bryts ned. Nedbrytningen leder till muskelsvaghet och
muskelfortvining (atrofi). SMA forekommer i olika svérighetsgrader.
Generellt kan ségas att ju tidigare symtomen visar sig, desto svarare blir
de. Den svaraste och klassiska formen drabbar spadbarn, SMA 1.
SMA 1I dr en medelsvar form. En lindrigare form debuterar hos
ungdomar och vuxna, SMA IIL

Varje ar insjuknar 4-6 barn i Sverige, i SMA I, den svaraste

formen. I SMA II och III insjuknar 2-3 personer.

Vid SMA II som denna dokumentation framst handlar om, behover
familjen, tidig kontakt med ett habiliteringsteam.

Behandlingen inriktas pé lindring av symtom och kompensation for
funktionsnedsattningar. En del personer med SMA 1II kan behdva
andningshjilpmedel. Den intellektuella utvecklingen &r normal.

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUKENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
© Agrenska 2015
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