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KKONGENITALA MYOPATIER

Agrenska arrangerar varje r drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det har fallet kongenitala
myopatier. Under vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och
syskon ny kunskap, mojlighet att utbyta erfarenheter och traffa andra i

liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhéllet kan erbjuda. Barnens program &r anpassat fran
barnens forutsattningar, mojligheter och behov. | programmet ingar

forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehdllet fran foreldsningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Pia Vingros, Agrenska. Innan
informationen blir tillganglig for allménheten har varje forelasare
faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att leva med
sjukdomen eller syndromet beréttar ett féraldrapar om sina
erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.
Dokumentationerna publiceras dven p& Agrenskas webbsida,

www.agrenska.se.
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Kongenitala myopatier

Medicinsk information om kongenitala myopatier

Kongenitala myopatier ar ett samlingsnamn for olika
medfdodda sjukdomar i muskelvavnaden. Sjukdomarna leder
alla till att skelettmusklerna inte fungerar som de ska. Det
beréattar Niklas Darin, 6verlakare pa enheten for
Barnneurologi, vid Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Géteborg.

De kongenitala myopatierna ar alla arftliga och séllsynta. Nagra
exempel ar Bethlems myopati och nemalinmyopati.

Omkring sex barn per 100 000 fodda har nagon form av kongenital
myopati.

Kongenitala myopatier &r genetiska sjukdomar som har olika
sorters &rftlighet, att &rvas autosomalt dominant, autosomalt
recessivt eller X-bunden arftlighet. (L&s mer i avsnittet om
genetik.)

Generellt kédnnetecknas de kongenitala myopatierna av strukturella
avvikelser i muskelfibrerna. Det kan visas genom en muskelbiopsi
(prov fran muskeln).

Kongenital betyder medfédd och myopati, sjukdom i
muskelvavnaden vilket leder till att skelettmusklerna har nedsatt
formaga beroende pa strukturella eller funktionella forandringar.
Huvudsymtom vid kongenital myopati ar tidig muskelsvaghet och
muskelslapphet (hypotonus) i olika delar av kroppen som ofta leder
till sen grovmotorisk utveckling. Muskelsvagheten drabbar framst
kroppsnara muskler i skuldror och axlar, backen/lar, samt nacke
och ansikte.

Andningen kan vara paverkad av muskelsvagheten och en del
personer med kongenital myopati behdver andningsstod. Andra
symtom kan vara ledstelhet eller skolios och i vissa fall finns risk
for att hjartat kan paverkas.

Diagnos

Diagnos baseras pa kliniska symtom (muskelsvaghet/— slapphet) i
kombination med typiska forandringar i skelettmuskulaturen.
Forandringarna kan ses nar man undersoker en liten bit av en
muskel i mikroskop.
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DNA-baserad diagnostik ar ofta mojlig, men técker inte alltid alla
orsaker till sjukdomen. Foster- och embryodiagnostik &r mojlig om
mutationen inom familjen &r kand.

Behandling
Behandling vid kongenital myopati syftar till att lindra symtom,

kompensera for funktionsnedsattningar och skapa forutsattningar
for god livskvalitet. Barnen behdver ocksa habiliteringsinsatser.

Oversikt
Neuromuskuldra sjukdomar omfattar omkring 200 olika sjukdomar.

Gemensamt ar en sjukdomsprocess som paverkar antingen
framhornsceller i ryggmargen, perifera nerver, dvergangen mellan
nerver och muskulatur. Vilka symtomen blir, beror pa var i
nervsystemet skadan sitter.

Utredning

Spéadbarn med nedsatt muskeltonus brukar kallas floppy infants,
dar floppy star for nedsatt muskelspanning, det vill séga hypotonus.
Utredningen bestar av klinisk undersokning av barnet, blodprover,
muskelprov och metabola (@mnesomsattning) prover liksom
genetiska prover.

Nervledningshastigheten kan ocksa undersékas med EMG.

— Ett muskelprov visar karaktaristiska forandringar vid kongenital
myopati. En genanalys bekraftar diagnosen, séger Niklas Darin.

Kongenital myopati

Vid kongenital myopati har barnet symtom redan som nyfodd. Det
ar en av flera medfédda muskelsjukdomar. De évriga ar kongenital
muskeldystrofi och kongenitalt myastent syndrom. Den motoriska
utvecklingen ar forsenad, men utvecklingen gar framat. De flesta
lar sig att ga sjalvstandigt.

Fler an 20 gener ar paverkade vid kongenitala myopatier. De flesta
har betydelse for skelettmusklernas sammandragande funktion.

Olika former

Vid kongenital myopati finns olika varianter. Kongenital myopati
med cores respektive centrunukledr myopati.

Kongenital myopati med cores har olika undergrupper sasom
Central core disease och Multiminicore disease.
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Central Core disease ger lindrig paverkan pa ansikte, svalg och
andningsmuskler. Hoftledsluxationer och skolios &r vanligt. De
flesta lar sig ga och har ett stationart forlopp eller uppvisar en
langsam forsamring. Tillstandet &r ibland forenat med 6kad risk
for malign hyperterm, som betyder elakartad férhojd
kroppstermperatur. Malign hypertermi innebar risk for allvarlig
(ibland livshotande) paverkan vid sévning med vissa narkosmedel.

Multiminicore disease, MmD, har en mer varierad symtombild,
med tydlig svaghet, tidig ryggstelhet, skolios och
andningspaverkan

Centronuklear myopati ger framforallt symtom pa 6gonmusklerna.
Den finns i tvd undervarianter. En allvarlig form ar X— bunden,
drabbar pojkar och leder till svar muskelsvaghet redan vid fodseln.

Nemalinmyopati &r den vanligaste formen av kongenital myopati..
Den orsakas av forandringar i 13 olika gener. For en stor andel av
de som drabbats hittar man aldrig den genetiska orsaken. Det ar en
stor variation pa svarighetsgraden.

Kollagen 6

Muskeldystrofier karaktériseras av att musklerna blir svagare, bryts
ner och ersétts av fett och bindvav. Dessa tillstand klassificeras
efter vilken alder personen har och vilka muskelgrupper som
berors.

Hos nagra av muskelsjukdomarna finns en mutation i kollagen 6—
genen vilket leder till att kollagenproduktionen blir defekt.
Kollagen finns framfor allt i stédjevavnad som ben, hud, senor och
blodkéarlsvaggar.

En av dessa sjukdomar &r Bethlems myopati och en annan Ulrichs
kongenitala muskeldystrofi. Granserna mellan de bada kan vara
flytande. Sjukdomarna drabbar bada muskler och bindvav och leder
till stelhet och Gverroérlighet.

Uppfoljning och behandling

Uppfodljning och behandling &r ungefér lika oberoende av vilken
myopati det galler.

— Det &r viktigt att barnet foljs av ett multidisciplinart team, sager
Niklas Darin.

Teamet bor besta av fysioterapeut, arbetsterapeut, dietist och
logoped, lung- respektive hjartldkare och ortoped.
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Behandlingen syftar till att forhindra stelhet och behalla rorlighet.
Det ar ocksa viktigt att stotta tal, sprak och kontrollera
svaljningsfunktionen och mag- och tarmfunktion.

Ovrig behandling

Idag pagar forskning for att modifiera orsaken till medfodda
muskelsjukdomar med genterapi. Ett spar som provas &r att
nedreglera eller uppreglera gener som verkar i samma
nedbrytningskedja, for att forsoka aterstalla normal funktion.
Andra forskningsspar ar via olika former av lakemedelsbehandling.

Fragor till Niklas Darin

Vad kan goras at att vart barns halsena forandras och maste
opereras?

— Det ar viktigt att tanka i tva steg infor operation. Vilket ar syftet
bakom ingreppet? Det man vinner i rérlighet kan man forlora i
styrka, vilket man ska vara medveten om. Beslut om kirurgiskt
ingrepp bor fattas av ett multidisciplinért team.

Hur duktiga ar lakarna pa vardcentraler pa att undersoka och
hitta barn med sallsynta sjukdomar?

— Vi forsoker sprida kunskapen, men det ar svart for lakare pa
barnavardscentralen att kanna till alla séllsynta tillstand. Floppy
infant kan ha manga orsaker, vilket gor att den diagnostiska
processen kan ta tid.

Hur ska vi som foraldrar informera vart barn om sin diagnos?
— Det viktigaste ar att utga fran barnets egna fragor. Det r inte
sékert att barnet har samma oro som foréldern kanske har. Om
barnet ar oroligt ar det viktigt att satta ord pa oron.

Rickard fods

Rickard 12 &r kom till Agrenska med sin mamma Erica, pappa Jens
och lillasyster Jenny 11 ar.

Graviditeten med Rickard var helt normal, men forlossningen var
jobbig och avslutades med sugklocka.

— Nér Rickard kom ut var han allméant dalig, och apgarvérden pa 0
och 1 bara, sager Erica.
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(Bedomning enligt Apgar &r ett hjalpmedel for att pa ett
standardiserat satt kunna avgora vilka barn som behdver mer hjalp
vid omstallningen till livet efter férlossningen.)

— Han fick en plexusskada pa armen, vilket ledde till att armen akte
ur led och en sned nacke, nacksparr sa kallad torticollis. Skadorna
uppfattades ha skett i samband med forlossningen med sugklockan,
sager Jens.

Efter fem dagar pa neonatal avdelningen var hans tillstand béttre
och familjen fick aka hem.

Rickard at och sov, han var en "litt” bebis.

Genetik vid kongenitala myopatier

— Med ny teknik kan alla gener analyseras pa en gang, vilket
okar mojligheterna att hitta exakt vilka gener som ar
forandrade vid genetiska sjukdomar. Ratt diagnos underlattar
den fortsatta varden fér patienterna. Det sager Christopher
Lindberg som &r éverlékare vid neuromuskulart centrum,
Neurologkliniken och Klinisk Genetik vid Sahlgrenska
universitetssjukhuset i Goteborg.

Genetiker kartlagger var arvsmassa, vara gener. Genetiska analyser
gors bland annat vid misstanke om éarftliga sjukdomar eller
syndrom. Genetiska kliniker arbetar &ven med genetisk végledning
om hur ett anlag kan forekomma i en slékt. Genetiker och genetiska
vagledare finns pa universitetssjukhusens enheter for klinisk
genetik.

Bakgrund

Arvsmassan finns i cellens karna forpackad i kromosomer.
Manniskan har 46 kromosomer ordnade i 23 kromosompar. Ett par
av dem &r kdnskromosomer, X och Y.

— En kromosom bestar av tva DNA-strangar som utgors av kedjor
av baspar. Dessa baspar kodar, eller innehaller ritningen, for alla
vara proteiner och &ar kroppens byggstenar, sager Christopher
Lindberg.

En gen bestar av manga tusen baspar, namngivna efter de fyra
nukleotidsyror som de bestar av; adenin (A), cytosin (C) guanin
(G) och tymin (T). Receptet for varje protein bestar av kodande
delar (exon) som omges av ickekodande delar som kallas introner.
Infor tillverkningen av ett protein ska intronerna bort och darefter
satts aminosyrorna ihop till en lang kedja som resulterar i ett
protein.
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De kodande delarna innehaller ocksa stoppkoder, vilket forhindrar
att ett protein innehaller fler aminosyror &n det ska. Har det blivit
en fordndring i genen (mutation), kan det ha blivit ett fel som
orsakar ett for tidigt stopp. Da bildas bara en del av proteinet, en sa
kallad nonsense mutation.

En annan typ av mutation kallas missense. Da ar nagon bas utbytt,
vilket leder till att en aminosyra bytts ut mot en annan. Det ger ett
protein med normal langd men med annorlunda egenskaper.
Resultatet blir att proteinfunktionen &r &ndrad och leder till
sjukdom.

Ungefar 25 000 gener ar k&nda, men det ar annu inte klarlagt vilken
betydelse alla har eller vilken koppling de har till olika sjukdomar.

Sekvensanalys

Vid misstanke om en genetisk sjukdom kan forsta steget vara en
sekvensanalys for att hitta det som avviker fran det normala. Det
kan goras genom en riktad analys av personens gener. Den
metoden anvands till exempel om det finns en kdnd mutation i
familjen. Da letar genetikerna efter felskrivningar i recepten till den
genen dar mutationen finns genom att analysera enskilda baser i en
gen.

Man kan ocksa gora en screening, om man vill leta efter mutationer
nagonstans i en hel gen. Det gors till exempel vid misstanke om
nemalin myopati, eftersom det ar mer &n tiotalet olika gener som
kan ge upphov till denna sjukdom.

— Varje sekvens jamfors med en referenssekvens som &r den
“normala” sekvensen, som de allra flesta personer som inte har
sjukdomen har, for att se vad som avviker, sager Christopher
Lindberg.

Hittar man inga fel déar kan nésta steg vara att undersoka hela
genomet, genom “hel-exom ” analys. Da tas ett prov som visar de
kodande exon-delarna i alla gener. Men i resultatet kommer ocksa
manga avvikelser i sekvensen som inte har betydelse i det aktuella
fallet, vilket gor analysen tidskrévande.

Det finns 470 gener som &r kdnda vid neuromuskuléra sjukdomar.
— Dessa nya metoder har blivit alltmer tillgangliga kostnadsmassigt
och &r bra och effektiva verktyg for att fa en exakt diagnos, séger
Christopher Lindberg.

Arvsmonster
Kongenitala myopatier kan arvas autosomalt dominant eller
autosomalt recessivt.
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Autosomal dominant neddrvning innebdr att om en av foraldrarna
har sjukdomen, alltsa en normal och en férandrad gen, &r
sannolikheten for samtliga barn att fa sjukdomen 50 procent. De
barn som inte fatt den muterade genen far inte sjukdomen och kan
inte fora den vidare.

Autosomalt recessiv nedarvning innebar att bada foraldrarna ar
friska bérare av mutation(er) i en viss gen. Vid varje graviditet med
samma foraldrar ar sannolikheten 25 procent att barnet far
sjukdomen (det far da den forandrade genen fran bada foraldrarna).
| halften av fallen far barnen den forandrade genen i enkel
uppsattning och blir da en frisk barare, precis som foraldrarna. 25
procent av barnen drver bara foraldrarnas friska gener och blir da
varken sjuka eller barare av mutationen.

Skal till genanalys

Det kan finnas flera skél att ta reda pa exakt vilken gen som ar
orsak till sjukdomen. Ett skal &r att det 6kar kunskapen om hur
sjukdomen yttrar sig och hur prognosen kan se ut. En genetisk
analys ger grunden for vilket vardprogram med vilka vardkontakter
personer med diagnosen kan behova.

— Om genen som orsakat sjukdomen &r kand blir det enklare for en
lakare att skriva ett intyg. Det blir ocksa lattare att hitta information
for den som tillhor en specifik patientgrupp, sdger Christopher
Lindberg.

Andra skal att gora en genanalys &r att en k&nd gen underléttar
genetisk vagledning i en familj eller slakt med en arftlig sjukdom.

Genetisk vagledning ges vid universitetssjukhusen. De flesta
kommer till en sddan mottagning efter remiss fran en lakare, men
man kan ocksa skriva en egenremiss och forklara varfor man vill
gora en genetisk analys. Vid den genetiska vagledningen gors en
analys av for- och nackdelar att k&nna till om man har ett visst
sjukdomsanlag eller inte, och ett blodprov kan tas for att se hur det
forhaller sig. Efter ndgra manader ar beskedet klart, och da kommer
personen pa aterbesok och far besked.

Fosterdiagnostik

Fosterdiagnostik gors for att foraldraparet 6nskar veta om ett foster
har anlag for en sjukdom sa de kan ta beslut om eventuellt
avbrytande av graviditeten.

For att kunna gora fosterdiagnostik och underséka om ett foster bar
pa sjukdomen maste den sjukdomsorsakande genen hos det
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blivande foraldraparet vara kand. Vid fosterdiagnostik tas ett prov
pa moderkakan i graviditetsvecka 10-11 eller av fostervattnet i
graviditetsvecka 16.

Ytterligare en metod ar preimplantatorisk genetisk diagnostik,
PGD, som kan ségas vara en provrorsbefruktning med genetisk
diagnostik av varje embryo innan det implanteras, det vill sdga fors
in i livmodern pa kvinnan. Det kan ske i familjer med en éarftlig
sjukdom forutsatt att det genetiska felet &r klarlagt. Flera embryon
undersoks pa ett tidigt cellstadium for att ta reda pa om
genforandringen som orsakat familjens sjukdom finns eller inte
finns i respektive embryo. Ett befruktat &gg, embryo, utan denna
genforandring implanteras sedan.

Rickard tranar nacken

Forandring i muskeln

Men Rickard forsokte inte satta sig upp. Han krop inte heller, utan
hasade sig fram. Bade foraldrarna och ldkarna bedémde att det
berodde pa hans tva skador, armen som var ur led och den sneda
nacken.

Vid elva manaders alder reste han sig upp och gick. Rickard
ramlade ofta, eftersom han inte hade ork att halla huvudet rakt upp
pa grund av sin sneda nacke. Han gick hos en fysioterapeut for att
trana sin nacke. Det var forst nar lillasyster Jenny foddes ett ar
senare och de kunde folja hennes utveckling som foraldrarna
forstod hur allvarligt paverkad Rickard var.

Ett prov pa skelettmuskeln &ar en del av undersokningen for att
sakerstalla om en person har kongenital myopati. De
forandrade strukturerna i muskeln syns tydligt nar proverna
analyseras i mikroskop, sager Anders Oldfors, professor pa
avdelningen for patologi vid Sahlgrenska universitetssjukhuset
i Goteborg.

Tidigare var muskelbiopsi endast vagledande for var man skulle
leta bland generna for att sékerstalla en diagnos. Men utvecklingen
har gatt framat. Idag finns dver 400 gener beskrivna vid
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Rickard har Bethlems

Kongenitala myopatier

muskelsjukdomar. Vid misstanke om en specifik muskelsjukdom ar
det darfor lattare att sédkerstalla vilken sjukdom det handlar om.

Vid kongenitala myopatier &r ett 20-tal olika gener paverkade.
Kongenital betyder medfédd och myopati, en sjukdom déar skelett
musklerna har nedsatt formaga pa grund av strukturella eller
funktionella férandringar.

Muskelns uppbyggnad

En muskel bestar av buntar med muskelfiber. Dessa fibrer ar i
sjdlva verket celler. I andra celler i kroppen innehaller en cell en
cellkarna, men muskelfibrer innehaller tusentals cellkarnor och
bestar av vildigt stora celler.

— Muskelfibrerna eller cellerna kan vara tio centimeter langa.
Tradarna ar tunna, bara fem hundradels millimeter tjocka, séger
Anders Oldfors.

For att stalla diagnos pa muskelsjukdomar tas en bit vavnad med ett
Oppet snitt pa en arm eller ett ben. Provet, stort som en gul arta,
fryses i flytande kvéve.

— Tack vare den snabba frysningen far vi en valbevarad struktur
och behéller alla proteiners enzymaktiviteter. Det gor att vi kan
undersoka muskelprovet pa manga olika satt, sager Anders Oldfors.

Muskelprovet skérs i tunna snitt och analyseras, bland annat i ett
elektronmikroskop. Vid en stark forstorning syns i detalj muskelns
konstruktion.

Manga myopatier beror pa problem i sarkomererna, de enheter i
muskelfibern, som drar ihop muskeln. | sarkomererna &r myosin
och aktin de viktiga bestandsdelarna. Myosin syns som tjocka och
aktin som tunna tradar.

— Aven andra proteiner kan saknas eller vara defekta, sager Anders
Oldfors.

myopati

Nar Rickard var tre ar opererades senan i nacken med gott resultat.
Operationen av armen skedde tva ar senare. Han fick stretcha
intensivt och armen blev béttre beréattar foraldrarna.

Bestken hos fysioterapeuten pa habiliteringen fortsatte under hans
uppvaxt. Nar Rickard var fem ar reagerade fysioterapeuten pa
Rickards satt att ga och remitterade honom till en neurolog for
utredning. Neurologen bokade en tid for en muskelbiopsi (prov pa
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muskeln) nar han var lite drygt sju ar. Senare gjordes en
helgenomanalys av Rickards arvsmassa. Rickard fick sin diagnos
Bethlems myopati nér han var atta ar gammal.

— Naér vi kom till lakaren undrade han om vi hade nagon
muskelsjukdom i slakten, sager Erica.

— Sedan gjordes en muskelbiopsi pa mig. Da konstaterades att jag
har Bethlems myopati, men det enda jag kant av dr att jag varit stel
i vaderna. Jag har alltid varit véldigt fysiskt aktiv och trott att
stelheten berott pa att jag aldrig stretchat. Jag har en lindrig variant,
sager Jens.

Lungsymtom

Uppfoéljning av barnens lungfunktion ar en viktig del av
behandling vid kongenital myopati. Karsten Kétz, éverléakare
vid Sahlgrenska universitetssjukhuset berattar om en
lunglakares arbete kring barn med kongenital myopati.

Lungsymtom kan drabba barn med kongenital myopati som en
primar defekt, som beror pa medfodda forandringar i muskelcellen.
Lungsymtom kan ocksa uppsta till foljd av, sekundart, den nedsatta
muskelfunktionen.

— For mig som lakare har det ingen avgdrande betydelse vilken
orsaken ar, utan behandlingen inriktas pa att hantera symtomen,
sager Karsten Kotz.

Barn och ungdomar med kongenital myopati har en muskelsvaghet
som leder till nedsatt andningskraft och ett annorlunda
andningsmonster. Den bristande pumpkraften &r sérskilt tydlig i
mellangéardet och leder till olika problem:

- lungorna ventileras inte

- lungorna kan falla ihop, bilda atelektaser

- slem samlas, vilket &r en grogrund for bakterier

- nedsatt hostkraft

Andra faktorer som paverkar andningen &r aterkommande
infektioner. Vid svaghet i andningsmusklerna &r det l&ttare att
maten kommer fel, sa kallad aspiration. Den hamnar i luftvagarna
istéllet for i magen.

Har barnet skolios och/eller stelare brostkorg innebér det mindre
lungvolym. Forstoppning paverkar ocksa andningen.

— Dessa symtom ger en ond cirkel, som leder till att barnet latt blir
uttrottat, sager Karsten Kotz.
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Tidiga tecken

Tidiga tecken pa lung- och luftvagsproblem &r att barnet har en
svag rost eller svagt skrik. Snabb andning, felsvaljning, ineffektiv
hosta och svag viktuppgang &r andra tecken.

— Behandlingen hos lunglékaren syftar till att halla luftvagarna
bakteriefria for att forhindra lungskador, forklarar Karsten Kotz.

Behandling

Det ar viktigt att behandla den slembildning som manga med
kongenital myopati besvaras av. Slemmet i lungorna paverkar
andningen eftersom det sitter i vagen. Ett annat skél &r att bakterier
trivs bra i slem, vilket kan leda till svullnad och
slemhinneinflammationer som ger &hnu mer slem.

— Pé sikt riskerar patienten att fa slemproppar och sammanfallande
lungor, atelektaser.

Andningsproblem borjar oftast genom att personen andas for ytligt
nattetid, vilket kan mérkas som snarkningar. Somnen kan bli orolig
och trots en hel natts somn vaknar personen trott.

— Vid dessa symtom undersoker vi lungfunktionen och identifierar
vad andningssvikten beror p4, till exempel genom
andningsregistrering pa natten, sager Karsten Kotz.

Rekommendationen kan bli att ge patienten andningsstod i form av
andningsgymnastik eller Iakemedel. Det finns inga studier om
effekten av andningsstdd vid kongenital myopati daremot vid
Duchennes muskeldystrofi. Den studien visade att man med
andningsstod lyckades uppratthalla patientens formaga och bromsa
forsamringen av lungorna.

— Det talar for att man ska vara frikostig med att inféra
andningsstod relativt tidigt i sjukdomsférloppet, sager Karsten
Kotz.

For att mobilisera slem ges lakemedel via inhalator. Lakemedlens
uppgift kan vara att vidga luftréren, hindra infektioner eller géra
slemmet mer l&ttflytande for att det lattare ska komma upp.

Det finns flera olika tekniker for att fa barnet att hosta upp slemmet
genom andnings- eller hoststdd. Vilket host- eller andningsstod
som passar bast beror pa barnets alder och muskelkraft. Barnet kan
till exempel ligga pa en stor medicinboll for att fa andningsstod. Att
lara sig “huffa”, en enklare metod att hosta upp slem, ar en annan
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teknik. PEP-mask dar barnet andas mot ett motstand kan ocksa vara
effektivt.

— Studier visar att syrekoncentrationen okar i lungorna hos
muskelsvaga barn efter anvandning av PEP-mask, séger Karsten
Kotz.

Vaccinationer

Vid kongenital myopati rekommenderas att barnet ges det vanliga
vaccinationsprogrammet och varje ar far influensavaccin.
Antikroppar mot RS-virus ges till barn som &r yngre &n tva ar.
Rekommendationen &r att vara frikostig med antibiotika vid
infektioner.

Enligt nordiskt vardprogram for kongenital myopati bor barnets
lungfunktion undersokas med spirometri arligen,

Att leva med nemalinmyopati

— Lar barnen om sin sjukdom. Lat dem vara stolta dver den.
Det har jag alltid varit. Jag har kant mig unik, sager Anna
Hallgren, 42 ar.

Hon beréttar om hur det &r att leva som vuxen med
nemalinmyopati. (Texten &r hamtad fran ett tidigare tillfalle i
Agrenskas dokumentation 429).

Anna Hallgren foddes med sin sjukdom och var till en bérjan svag,
men hon blev béttre och larde sig att ga. Hon har inte Iatit sin
nemalinmyopati hindra henne att leva det liv som hon vill.
Tillsammans med en kamrat akte hon till Australien som 24-arig
socionomstudent. De var backpackers utrustade med varsin
ryggséack och Annas rullstol.

— Vi akte med buss fran stélle till stélle och levde som alla andra
ungdomar pa resa, berattar Anna Hallgren.

Men snorklingen i Stora Barridrrevet gav henne lunginflammation.
Lungorna kollapsade och hjartat stannade. Tack vare hjélp i ratt
stund réddades hon till livet.

— Nagra ar senare forvarrades min skolios och jag ar nu
stelopererad i ryggen, sager Anna Hallgren.
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Trots sin muskelsvaghet har hon lart sig att aka skidor. Ett viktigt
skal till att just skidakning lockade ar att sambon Axel ar
skidlarare.

Anna Hallgren &r utbildad socionom och arbetar som
sexualpedagog och handleder personal kring personer med autism
och Aspbergers syndrom.

— Prata med era barn om vad de vill bli. Lat dem dromma fritt och
fantisera om vad de &n vill, vare sig det handlar om att bli NHL-
spelare, frisor eller larare. Nar de blir &ldre kan ni hjalpa dem att
styra in pa nagot mer realistiskt. Nagot de faktiskt kan gora, sager
Anna.

Sjélv hade hon stort stdd hos sina foréldrar, som alltid fick henne
att kdanna sig unik. De sag alltid till att hon fick vara i sammanhang
med andra barn. Det gjorde henne sjalvstandig och hon lyckades
hitta sin egen roll i lekarna.

—Jag fick alltid spela dding, nér vi lekte doktor. Tack vare det fick
jag alltid ambulanspersonalens” pussar nér de skulle ridda mig.
Rena rama sjukdomsvinsten, sager Anna.

Nar det var idrott i skolan akte hon till sjukgymnasten en dag och
deltog i gymnastiklektionen en annan dag i veckan.

— Idrottsldraren var fantastisk. Han sa att ”Anna servar pa
volleybollen”. P4 sa sétt kunde jag vara med i de gemensamma
dvningarna, sager Anna.

Nar hon traffat Axel ville de ha barn. Det var inget val sjukvarden
uppmuntrade. Idag har de en liten dotter. Hon har ocksa
nemalinmyopati, precis som Anna och Annas mamma.

Fragor till Anna Hallgren:

Var hamtar du kraft?
— Goda vanner och Axel har alltid varit ett stort stod.

Hur ska sjukvardspersonalen beméta dig tycker du?

—Jag vill bli bemo6tt som den jag ar. De ska fraga mig vad jag vill
veta om min sjukdom. Jag vill att de ska tala klarsprak med mig.
Vid ett tillfalle nar jag Iag inne drog de sig undan for att diskutera
min situation. Det var obehagligt. Jag vill vara med i samtalet och
veta situationen.
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Fysioterapi och arbetsterapi

Det finns en rad hjalpmedel, aktiviteter och strategier for att
hjalpa barn med kongenital myopati att bli mer sjalvstandiga.
Det sager specialistfysioterapeut Lisa Wahlgren och
specialistarbetsterapeut Johanna Weichbrodt vid
Regionhabiliteringen pa Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Géteborg.

Regionhabiliteringen i Vastra Gotaland har bland annat som
uppgift att samla kunskap och erfarenhet av neuromuskuléra
sjukdomar. | teamet ingar lakare, fysioterapeut, arbetsterapeut,
dietist och habiliteringsassistent.

Barn med neuromuskuldra sjukdomar, som kongenitala myopatier,
kommer till Regionhabiliteringen en gang per ar for systematiska
undersokningar.

— Regionhabiliteringen ar ett komplement till habiliteringen pa
hemmaplan, sdger Johanna Weichbrodt.

Kongenitala myopatier

Det finns olika former av kongenitala myopatier. Svarighetsgraden
varierar mellan olika sjukdomar och olika barn. Nemalinmyopati
finns till exempel i fem olika former.

Funktionsnedsattningar som forekommer vid kongenitala
myopatier ar muskelsvaghet (hypotoni), forsenad motorisk
utveckling, medfédda ledfelstallningar, éverrorlighet eller
kontrakturer, ryggproblem och andningssvarigheter.

Muskelsvagheten dr mest uttalad i musklerna néra balen
(proximalt), tydlig paverkan pa ansiktsmuskulatur, nackmuskler
och andningsmuskiler.

— Men kan ocksa forekomma i hander och fotter (distala muskler),
sdger Lisa Wahlgren.

Vid nemalinmyopati beror muskelstyrkan pa vilken form av
nemalinmyopati personen har. Muskelstyrkan kan forbattras under
de forsta levnadsaren for att darefter bli stationar eller i vissa fall
forsamras langsamt.

— For alla barn med muskelsvaghet &r det viktigt att sa langt som
mojligt bibehalla sin aktivitetsniva, men samtidigt vara vaksam pa
att inte fa traningsvark dagen efter sager Lisa Wahlgren.
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Om barnet har férsenad motorisk utveckling bor det stimuleras till
rorelse genom anpassade roliga aktiviteter.

— Vaga utmana barnets granser, men gor det med forstand, sager
Johanna Weichbrodt.

Ledfelstallningar (kontrakturer) beror i forsta hand (primart) pa att
musklerna &r svaga. Pa grund av svagheten behdéver barnet ofta
anvanda kompensatoriska motoriska strategier, som ocksa kan ge
ledfelstaliningar, (sekundért). Overrorlighet ar vanligt i hand- och
fotleder. Aven i 6verrorliga leder finns risk for att kontrakturer
utvecklas varfor aven de lederna behdver féljas regelbundet for att
tidigt upptécka forandringar. Att vara inaktiv ar ytterligare en
riskfaktor for att utveckla ledfelstéllningar.

For att kompensera och férebygga kontrakturer och
ledfelstallningar rekommenderas stretching och ortoser. Genom
stretching och ortoser behalls musklernas langd nar de ar korta och
strama.

Ortoser anvands ocksa for att ge stabilitet vid dverrorliga leder.

Statraning

For barn som sitter i rullstol stérre delen av dagen ar det viktigt att
statrana med hjalp av staskal eller ndgon typ av stastallning. Ga-
och statraning ar betydelsefull, eftersom den stretchar hofter, knan
och fotleder.

Genom att sta belastas ocksa skelettet, vilket minskar risken for
benskadrhet. Statraning minskar ocksa risken for ryggproblem som
skolios (sned rygg), vilket i sin tur paverkar lungfunktionen
positivt.

— Barnets rackvidd 6kar ocksa nar det star upp och barnet kommer
ocksa i niva med sina jamnariga kamrater, sager Johanna
Weichbrodt.

Handens ledrorlighet

Overrorligheten vid kongenital myopati paverkar ofta handerna.
Déarfor behdvs en dversyn for att tillgodose barnets behov av stdd
och hjalpmedel. Ett handledsskydd kan vara bra att anvanda vid
anstrangande aktiviteter.

Vid strama leder, som de flesta med kongenital myopati har, finns
risk for ledfelstallningar aven i handerna. Da géller det att se dver
hur barnet anvander sin hand, att arbeta med stretching och
anvénda ortoser nattetid.

Dokumentation nr 567 © Agrenska 2018

20



Kongenitala myopatier

— Om barnet har handledsortos, kan man ha den pa varannan hand
varannan natt, da har man alltid en hand fri, séger Johanna
Weichbrodt.

Skolios

Sned rygg (skolios) &r en vanlig foljd av att vara sittande de flesta
av dygnets vakna timmar. Skoliosen orsakas av muskelsvaghet och
muskelimbalans. Det finns en 6kad risk for skoliosutveckling nar
barnet vaxer mycket. Det ar viktigt att anpassa barnets sittstallning
sd noga som mojligt och strava efter symmetri.

Vid uppfdljningarna pa Regionhabiliteringen gors en noggrann
sittanalys. Barnet sitter pa en matta som ar kopplad till en dator
som maéter trycket under sittytan for att se tryckférdelningen.

— En bra sittstallning 6kar barnets mojlighet att anvanda sina armar
och hander, sager Lisa Wahlgren.

Ibland kan en korsett vara ett bra hjalpmedel for att fa en god
sittstallning. Korsetten hindrar inte skolios, men kan fordrdja
utvecklingen av den. En hard korsett som sitter tajt ar att foredra.

Rullstol

Vid kongenital myopati kan rullstol bli ett viktigt hjalpmedel for
barnens sjalvstandighet. Nar barnen anvander rullstol varje dag ar
det viktigt att se dver sittstallningen kontinuerligt. | rullstolen ska
barnet sitta symmetriskt med stod i sidled, for att inte behdva ta
stod pa armstodet for att halla sig uppe. Tunna, raka balstod
rekommenderas, eftersom de inte st6r armens rorelse.

— Den som sitter hela tiden ska byta sittdynan efter ett &r. Aven om
den inte verkar utsliten blir den det. Att anvénda bélte ar
nodvandigt, for att minska risken for fallskador, sager Johanna
Weichbrodt.

Sjalvstandighet

For att barnen och ungdomarna med kongenital myopati ska bli
sjalvstandiga ar det viktigt att se barnets forutsattningar i miljon
och anpassa den efter deras behov.

Nér det géller hjalpmedel &r det viktigt att det stammer med barnets
alder.

— Nér andra barn borjar ga ar det lampligt att borja med rullstol
inomhus och att nar andra barn slutar aka vagn i 3-4 ars alder ska
vagnen bytas ut mot rullstol &ven utomhus, sager Johanna
Weichbrodt.
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Instruera andra

Nér barnet inte kan sjalv och anpassningar i miljon inte racker till
behoéver barnen fa hjalp av nagon annan att gora det hjarnan vill
men som musklerna inte kan.

— Lar barnen bli skickliga pa att instruera sa att nagon annan kan
utfora det som de vill, da kan de ocksa fa kéansla av att de ar de som
utfor aktiviteten, sdger Johanna Weichbrodt.

Uppmuntra dem att gora vardagliga uppgifter. Med hjélp av sin
assistent kan aven barnet med kongenital myopati hjélpa till med
dukning, plocka ur diskmaskin och sa vidare.

Det dr ett vérde att barnen bidrar i hemmet med vardagliga
uppgifter i hemmet precis som deras syskon gor.

Las mer om anpassningar och hjalpmedel:
Bostadsanpassning

Anpassning av barnets rum/toalett/kok
bostadscenter.se/

Anpassning av bilen autoadapt.com/sv/
mobilitetscenter.se/

Fatigue

Vid kongenitala myopatier ar det vanligt att besvaras av trotthet,
(fatigue). Sarskilt sma barn kan darfor behdva hjalp att prioritera
sina aktiviteter sa att de har kraften kvar till det som &r viktigast.

Motivera till ett intresse

Aven om barnen inte kan utfora en sport sjalv s& kan alla vara
hangivna supporters. Att heja pa ett lag ger aven en sjalvkansla och
man kan hanga med i snacket pa skolgarden nasta dag nar laget
vunnit eller forlorat. Genom sitt intresse for sport, musik eller nagot
annat blir de delaktiga i en storre gemenskap som man kan prata
med kompisarna om.

Fragor till Lisa Wahlgren och Johanna Weichbrodt.

— Vart barn ska ha ortoser nar han sover, men kan inte sova med
dem pa. Vad ska vi gora?

— Om barnet inte kan sova med ortoserna pa far man trana med
dem pa dagtid. Prata med er fysioterapeut om andra lampliga
tillfallen &n natten. Efter en tid kan barnet gora ett nytt forsok att
sova med ortoserna pa. Ta gdrna hjélp av ortopedingenjoren for att
utforma ortoserna sa att de passar barnet sa bra som mdjligt. Sen
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far vi vara medvetna om att alla barn inte klarar att sova med
ortoser, da ska sémnen prioriteras.

Korsett och nackkrage forsamrar andningsférmagan nar barnet
ska sova. Vad kan vi géra?

— Om korsetten paverkar andningen negativt nar barnet ska sova
ska den inte anvandas nattetid. En hjalp till att fa till en bra
liggstallning kan vara positioneringskuddar.

Mat, naring och atande

— Vi behdver olika mycket mat beroende pa kon, alder,
kroppsstorlek, kroppssammansattning, aktivitetsniva och vilka
mediciner vi har. En bedémning maste géras i varje enskilt fall.
Det sager Anette Ekelund, dietist pa Regionhabiliteringen vid
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Géteborg.

Maten ger oss livsnddvandig naring. Den &r ocksa starkt forknippad
med kultur, arv, varderingar och asikter, vilket paverkar var
instéllning till den.

— Bra mat ska vara god, ge néring och energi och tid for
gemenskap, sager Anette Ekelund.

Det vi ater bestar av kolhydrater, fett, proteiner och vatten. Den
innehaller ocksa vitaminer och mineraler.

Kolhydrater ar ett samlingsnamn for starkelse, sockerarter och
fibrer och finns i sad, gronsaker och frukt.

— Kolhydrater ger energi till cellerna, brénsle till hjarnan, en
energireserv och har en skyddande effekt mot en rad sjukdomar.
Kolhydrater innehaller 4 kcal per gram, sdager Anette Ekelund.

Protein bestar av cirka 20 aminosyror (proteiner) dar nio &r
essentiella (livsnddvéndiga), men som vi inte kan tillverka sjalva,
utan maste fa genom maten. Protein finns i kott, fisk,
mjolkprodukter, bénor och nétter och ger ocksa 4 kcal per gram
precis som kolhydrater.

Protein ingar i alla kroppens celler. De ar viktiga for alla kroppens
funktioner, fran hormonproduktion till immunforsvaret.

Fett innehaller dubbelt s mycket energi per gram, 9 kcal per gram,
som kolhydrater och protein.

Fett kan vara mattat (fet korv, kokosfett, smor), enkelométtat
(rapsolja, olivolja, nétter) och flerométtat (fet fisk, rapsolja,
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valnotter). Vi behover alla sorters fett for att kroppen ska fungera.
Fett &r energi i koncentrerad form och lagras i fettvaven som
energireserv, varmeisolering och skydd. Det behdvs for att vi ska
kunna ta upp de fettlgsliga vitaminerna A, D, E och K

— Energibehovet varierar mycket fran person till person. Det basta
maétinstrumentet &r att folja tillvaxten noga, sager Anette Ekelund.

Ett hjalpmedel kan vara att utga fran kostcirkeln.

— Bra mat ger god tillvaxt, battre skelett och béattre forutsattningar
for inre organ som hjérta och lungor och allman hélsa, sdger Anette
Ekelund.

Utmaningar vid muskelsjukdom

Vid en muskelsjukdom som kongenital myopati finns nagra
sérskilda utmaningar att ta hansyn till. N&r det géller kroppsvikten
ska man varken véga for mycket eller for lite. For mycket innebar
en pafrestning pa redan svaga muskler, for lite innebara nedsatt
motorisk funktion, for lite kan leda till att det saknas kraft.

— Ofta har personer med muskelsjukdom lagre energiforbrukning,
delvis pa grund av minskad muskelmassa, men ocksa om man sitter
i rullstol och kanske inte ror sig sa mycket. En bedémning om
lagom méangd mat maste darfor goras for varje barn, sager Anette
Ekelund.

At- och svaljsvarigheter kan forekomma. Ibland finns anledning att
utreda svéljfunktionen for att sakerstélla att maten hamnar i
magsacken. Ibland kan maltiderna ta lang tid pa grund av
svarigheter att tugga.

Den som inte kan &ta sjalv riskerar att inte fa i sig tillrackligt pa
grund av att man ar beroende av personer runt omkring.

— Forsakra er om att ratt anpassningar i maltidssituationen ar gjorda
som matens konsistens, bestick, glas, tallrik, sittstallning och inte
minst maltidsmiljon passar barnet, sager Anette Ekelund.

Andningen paverkas av muskelsvagheten. Ett tungt andningsarbete
kan krava mycket energi. Syrebrist ger illamaende. Det kan ocksa
vara svart att andas nar man kanner sig for matt.

Mage och tarm-problem kan orsaka illamaende, reflux, ulkningar,
hosta, slem och krékningar. Som en konsekvens av
muskelsvagheten kan man ha en mer langsam magsackstémning
och forandrad tarmrdrelse. Férstoppning och diarré &r vanligt.
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— Det ar viktigt att utesluta allergi och intoleranser vid mag- och
tarmsymtom, sager Anette Ekelund.

Konsekvenser for den som inte far i sig tillrackligt med naring kan
vara:

Tillvéaxthamning
Bristsjukdomar

Dalig lakningsformaga

Trotthet
Koncentrationssvarigheter
Forsamrad intellektuell formaga
Minskad uthallighet

Samre livskvalitet

Benskdrhet och frakturer

Samre motorisk formaga

Léagre delaktighet

Okad smarta

Det viktigt att folja barnets tillvaxt, undersoka barnet medicinskt
och ta olika blodprover. Tillsammans med foréaldrarna gar dietisten
igenom hur och vad barnet ater, symtom fran mag- tarmkanalen,
ibland behovs det géras en matdagbok och en symtomdagbok.

— Det kan handla om att rdkna ut energi och naringsintag, och fa en
inblick i hur en dag ser ut, for att se var problemet ligger, sager
Anette Ekelund.

For att hitta l6sningar &r det viktigt att utreda om det ar sakert for
barnet att svalja, eller om maten hamnar fel. Allergier och
intoleranser maste uteslutas. Kanske behdver barnet oralmotorisk
traning eller se Gver tandhygienen. Maten behover ocksa ha ratt
konsistens, temperatur och smak.

Vid tillvéxtproblem galler det att hantera évervikt genom att se
over energimangderna och nér det galler undervikt det motsatta; att
berika maten och gora den mer naringstat.

Framgangsfaktorer

Under hela uppvéxten ar det viktigt med tillvéxtkontroll och
kostbehandling i tid. Det &r bra med arbete i team med
arbetsterapeut, dietist, fysioterapeut, logoped, lakare och
sjukskoterska.

— Behovs en kostandring ska inte allt goras pa en gang, utan ta en
forandring i taget och utvardera: Blev det som vi forvéntat?
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Vitamin D
Vitamin D som vi huvudsakligen far genom solljuset ar en viktig

vitaminkalla. Vitamin D finns i fet fisk, mjolk, dggula, notkott,
berikade margariner, kantareller och i néringsdrycker och
sondndring. Rekommendationen &r att vi ska fa i oss 10 mikrogram
per dag. Via maten innebar det 100 gr lax eller makrill per dag, 400
gr kantareller eller 15 &gg.

Alltfler studier visar att vitamin D har stérre betydelse an man
tidigare har trott.

— Lange har man vetat att det motverkat benskérhet, men nu vet vi
att intaget har betydelse for celltillvaxten i kroppen. Det paverkar
ocksa hjarnan, hjart- och lungfunktionen liksom muskelfunktionen,
séger Anette Ekelund.

Muskelsjukdom och vitamin D

Den som ér stillasittande mycket inomhus har ett mindre upptag av
D-vitamin. Mediciner, arftlighet, platsen man ar pa, klader och
hudpigment paverkar ocksa upptaget. Morkhyade personer har
samre upptag av D—vitamin fran solljuset.

Brist pa D-vitamin ger risk for benskérhet, smarta,
luftrorsinfektioner, hjért-, karlsjukdom, cancer, tbc, depression och
nedsatta kognitiva formagor.

— Det réacker att en bit av huden under 30 minuter tva till tre dagar i
veckan under sommarhalvaret nar solen star som hogst pa himlen
for att fylla kroppens depaer av D—vitamin.

Men depderna i kroppen ar lagre nar det &r som morkast pa vintern.
Da behdvs tillskott eller en resa till ett soligt land.

Fragor till Anette Ekelund

Kan man fa for mycket D-vitamin?

— Nej inte via solljus eller mat, men via kosttillskott gar det att
Overdosera. FOr hoga doser av D-vitamin kan leda till forgiftning.
Vilj D-vitamin fran Apoteket, inte fran Halsokosten da doserna i
de preparaten &r svara att avlasa och ofta ligger for hogt.

Min tonarige son dricker mycket energidryck. Finns det en
alternativdryck?

— Energidrycker lockar manga tonaringar, men folj inte den trenden
da konsumtionen kan paverka hjartat. Gor en smoothie istallet, det
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ger energi men paverkar inte hjartat. Nar man blir lite dldre kan
man dricka kaffe.

Hur manga kilo under normalkurvan for vikt ska man helst ligga
vid en muskelsjukdom som kongenital myopati?

— Jag vill helst ge individuella rad, men om langdkurvan foljer
utvecklingen i sin kanal, sa ska vikten generellt pa
muskelsjukdomar ligga minst en kanal under i forhallande till
langd. Men det beror pa hur muskelsvag personen ér.

Agrenskas pedagogiska erfarenheter

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

— Vi ar noga med att anpassa innehallet sa att
forutsattningarna for barnen blir sa bra som mojligt under
veckan, sager Elisabeth Lundquist, pedagog fran barnteamet
om Agrenskas pedagogiska arbete vid en familjevistelse.

— Barn som har kongenitala myopatier har olika kombinationer av
symtom som foérekommer i varierande grad. Det ar darfor viktigt att
alltid se varje individs behov. Med detta som utgangspunkt har vi
utformat programmet fér barnen och ungdomarna under veckan,
séger Elisabeth Lundquist.

Personalen laser in medicinsk information och dokumentation fran
tidigare veckor och samtalar med foéraldrarna om barnen med
diagnos. De hamtar ocksa in information fran barnens skola.
Dérefter planeras veckans aktiviteter med barnen.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen p& Agrenska ar att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hélsa. Det
ar WHO:s begreppsram for att beskriva hélsa och
funktionsnedsattning. Modellen tar hansyn till kroppsliga,
personliga och omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel.
Samtliga ar lika viktiga for hur man kan paverka och genomfora
olika aktiviteter och hur delaktig man kan kanna sig.

Eftersom funktionsnedsattningen &r bestaende blir de omgivande
faktorerna och att gora dem sa bra som mojligt, mycket viktiga.
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Vad underlattar i era barns vardag? Fragar Elisabeth Lundquist och
ber fordldrarna prata med varandra. FOrslagen som kommer upp &r
bland annat:

Bra samarbete med skolan &r vardefull for att fa en bra vardag.
Manga av faktorerna for att underlatta i vardagen har omgivningen
ansvar for, enas man om.

Allméanna mal

Allmanna mal for alla vistelser ar att skapa en miljo dar barn och
elever kanner trygghet och trivsel. Tillfallen till méten med andra
barn och elever med samma diagnos och deras syskon ska skapas.
Vistelsen ska bidra till kunskap och insikt om diagnosen.

Att gora barnen sa delaktiga som mojligt ar ett viktigt mal vid
planeringen av aktiviteter under vistelsen p& Agrenska. Det innebar
att personalen ar mana om att arbeta efter individens egen rytm och
alltid strava efter att forsoka forsta barnets eller ungdomens vilja.

— Vi vill stimulera individens egna resurser och kompensera pa ratt
sétt, sdger Elisabeth Lundquist.

Sarskilda mal

For varje vistelse satts sarskilda mal upp, som ar anpassade efter de
behov barnen med denna diagnos har. Fér veckan med kongentiala
myopatier har det blivit fyra sarskilda mal.

Att se till varje barns/elevs omvardnadsbehov och hélsa. Det gors
genom att anpassa aktiviteter och tid utifran behov och dagsform
och ge chans till vila och fysisk avslappning under dagen.

— Vi & mana om att ge majlighet till vila och har darfor lagt in vila
med bollmassage och musik efter lunch.

Individuella hjalpmedel ingar pa ett naturligt satt.

Att uppratthalla den fysiska orken och stimulera motoriken. Pa
Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjalvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar och avslappning med mer motoriskt kravande
programpunkter.

Att bidra till sjalvstéandighet gérs genom en tillganglig fysisk milj6é
och hjalpmedel med I3g vikt, till exempel vid maten. Det ar viktigt
att vélja tallrikar och redskap som &r latta for personer som ar
muskelsvaga.
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Bidra till att starka sjalvkanslan.

Samarbetsévningar och gemensamma aktiviteter dar individ och
grupp stérks &r viktiga delar. Genom dessa delar barnen
erfarenheter och far en chans att utbyta tankar och kanslor.

— Stimulerande upplevelser startar den goda cirkeln och vacker
barnens lust att ta egna initiativ, vilket leder till 6kad aktivitet och
paskyndar utvecklingen, sager Elisabeth Lundquist.

Samverkan

Samverkan mellan foraldrar, skola, habilitering och elevhélsa ar
valdigt vardefull, sarskilt vid stadiedvergangar.

Det ar ett tillfalle att 6verfora viktig information om barnets
sarskilda egenskaper och tillgangar liksom svarigheter.

Lanktips
logopedeniskolan.blogspot.se
skoldatatek.se/verktyg/appar
skolappar.nu

— appar kopplade till det Centrala innehallet i Igr 11
appstod.se

— samlingsplats for appar som stod
mathforest.com

— lag/mellan vélj niva

mfd.se

— myndigheten for delaktighet

Rickard och skolan

Rickard borjade i forskola nar han var sex ar. Hans lillasyster Jenny
gick i samma férskola. Han har haft perioder da han inte klarat av
samma saker som sina jamnariga.

— Nér de andra barnen klattrade upp pa taket till en byggnad pa
lekplatsen, fixade han inte det sjalv, sager Erica.

— Men det lostes genom att nagon tog en lada till honom att kliva
pa. Da kom han upp. Hans omgivning har varit bra pa att hitta
I6sningar, sager Jens.

Rickard har varit med och spelat fotboll, men han ramlar och slar
sig mycket. Att anvanda sparkcykeln fungerar béttre.

Under en period fick Rickard inte vara med och gora allt som de
andra.

— Da gick jag och pratade med lararen och Rickard fick beréatta vad
han klarar av. Efter det har det inte varit nagra problem. Sa lange
man kommunicerar fungerar det bra, séger Jens.
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Rickard har aldrig haft en egen resurs i skolan. Det har bland annat
berott pa att han inte velat bli annorlunda bemétt. Istallet har
kompisarna hjalpt honom med pakladningen i idrotten till exempel.
Att ta pa sig strumpor ar sarskilt jobbigt, liksom skorna eftersom
han inte kan bdja sig ner. Och kommer han ner kan han inte ta sig
upp.

— Vi &r glada 6ver att bo i en liten by dar alla kdnner varandra och
hjalper till.

— Nér han vad mindre var det inga problem att hjalpa honom upp,
men nu nar han blivit aldre och tyngre ar det svarare.

Tidigare har familjen akt utfrskidor, men nu har det blivit for
fysiskt anstrangande for Rickard. Nu ar han mer radd for att ramla.
— Rickard forstar sin fysiska begransning. Han har nog accepterat
vad han kan och inte kan, sdger Jens.

— Vi forsoker lyfta fram det han tycker ar roligt och ar bra pa, for
att starka hans sjalvfortroende, sager Erica.

Rickard ar bra pa datorer. Datorspelet Fort Knight har blivit hans
grej. Rickard har kompisar 6ver hela varlden som han spelar med.
Han har ingen fast skarmtid, utan foraldrarna later honom spela sa
mycket han vill.

— Han behdver bli bekraftad pa ndgot han &r bra pa, sager Jens.

Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver kunskap,
att fa traffa andra och ha nadgon som orkar lyssna pa dem. Det
visar forskning och Agrenskas syskonprojekt.

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

Syskonrelationen ar speciell eftersom den oftast &r den langsta
relation vi har i livet. Den &r fylld av gemenskap och karlek, men
praglas ocksa av rivalitet, avund och konflikter. Vad som
dominerar kan vara olika och &ven andra sig 6ver tid.

— Vi vill ge redskap i rollen som syskon till en syster eller bror med
funktionsnedséttning, sdger Samuel Holgersson.
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Han berattar om erfarenheterna fran arbetet med syskonen under
familjevistelserna. Under veckan utgar personalen fran syskonets
behov och fragor, for att de ska fa strategier att hantera sina kéanslor
och sin vardag. Under familjevistelserna p& Agrenska har
barnteamet utarbetat ett program for syskonen som utgar ifran
kunskap, kanslor och bemastrande. Kunskap ges utifran fragor om
diagnosen som syskonen arbetat fram tillsammans. Kanslor
hanteras genom ett ppet och tillatande klimat, dar alla ska kdanna
sig bekvdma med att prata fritt.

Bemastrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
utbyta erfarenheter med andra syskon och att satta ord pa sadant

som kan kallas for ”daliga hemligheter”.

Kénslor och fragor

Att fa ett syskon med funktionsnedsattning vacker manga fragor
och kanslor. Det ar en orolig tid. Den nya situationen paverkar
vardagen och syskonrollen.

— Ett flertal studier visar att syskon har bristfallig kunskap om sin
syster eller brors funktionsnedséttning och vilka effekter den ger.
Studier visar ocksa att foraldrar tenderar att Gverskatta barns
kunskap och vad barn forstatt. Barn har mindre majligheter att
paverka sin situation och omgivning pa grund av sin alder och
sociala situation, sager Samuel Holgersson.

Redan i valdigt ung alder ar syskon till barn med
funktionsnedsattning duktiga pa att uppfatta andras behov av hjalp.
De har manga varfor-fragor som behdver svar, men det ar viktigt
att bemata barnet pa ratt niva.

Efter 9-arsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron &n de
haft tidigare. De borjar se konsekvenser och uppmarksammar
Reaktioner fran omgivningen.

— | den aldern barjar det bli jobbigt att syskonet kanske har ett
avvikande beteende eller utseende. De noterar blickar och borjar
fundera pa hur de ska forklara for andra.

Aldre syskon tar ofta pé sig ansvar for att foraldrarnas ska orka. De
funderar ocksa over arftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjélva inte drabbades nar deras syster eller bror gjorde det.

Syskonens program
Den forsta dagen p& Agrenska ar det fokus pé barnet eller
ungdomen vars syskon har kongenitala myopatier. Syskonen
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beré&ttar om sig sjalv eller sin familj om man vill. Andra dagen
borjar man fundera kring diagnosen och formulera fragor till
sjukskoterska eller lakare. Till dem kan de stélla alla fragor de har.
Informationen om diagnosen utgar alltid fran barnens egna fragor
och funderingar. | de yngre aldrarna racker det ofta att syskonen far
ett namn pa sjukdomen och en kort beskrivning av hur den
paverkar deras bror eller syster. | nioarsaldern véxer en mer
realistisk syn pa tillvaron fram. Barnen inser att villkoren ar olika.
De borjar se och forsta konsekvenser av syskonets sjukdom.
Fragorna kan handla om hur det ska ga for deras bror eller syster i
skolan och hur framtiden ser ut.

| aldre syskons fragor hors ofta skuld, skam och sorg. Skuld Gver
att de sjalva inte fick funktionsnedsattningen. Men ocksa sorg dver
att inte ha fatt ett syskon som alla andra. Under samtalen far fragor
som de burit pa lange en chans att luftas.

— Prata med barnen. Allt man pratar om mister lite av sin farlighet,
séger Samuel Holgersson.

Pa onsdag och torsdag finns det chans till reflektioner och fortsatt
samtal kring syskonets egna kanslor. Syskonen traffas i sma
grupper. Ofta ar det forsta gangen de traffar andra som har broder
eller systrar med samma diagnos.

Utover samtalen gor syskonen olika samarbetsdvningar. De kan
gora kamratbanan som bestar av dventyrsbanor dar de far agera
tillsammans for att klara 6vningarna.

Att lara k&nna varandra och ha roligt tillsammans lagger grunden
for samtal dér de kan dela hemligheter, kanslor och strategier.
Personalens uppgift i samtalen ar att bekrafta barnens kénslor, inte
avvisa dem genom att ge trost. Det ar viktigt att syskonen far lufta
det svara.

De behover veta att det &r okej att k&nna som de gor och att de inte
ar ensamma i den kanslan. Det osagda kan latt kdnnas som en
klump i magen eller ndgon annanstans i kroppen. | familjen ar det
kanske inte alltid sa latt att prata eftersom foraldrarna har sa
mycket att gora med barnet som har funktionsnedsattning att
syskonet inte vill belasta dem.

Att bara det tunga inom sig skapar stress.

Berattelsebok
Under veckan skapar syskonen en beréttelsebok om sig sjalv, om
diagnosen och om sina egna strategier. | boken ritar de av sin hand,

Dokumentation nr 567 © Agrenska 2018

32



Kongenitala myopatier

som en symbol for dem sjélva. Vid tummen ska de rita tva saker de
ar bra pa. Vid pekfingret saker de vill ska handa om tva ar. Vid
langfingret, vad andra séger de &r bra pa. Vid ringfingret drémmar.
Och vid lillfingret modiga saker de gjort.

Innehallet i veckan gar ut pa att skapa ett dppet och tillatande
klimat dar det &r okej att prata kanslor och ha drommar. Da kan
aven de bra sidorna av syskonskapet fa plats.

Vardagstid med foraldern

Brist pa egen tid med foraldrarna ar ocksa nagot som syskonen
pratar om. Né&stan alla vill ha mer tid med mamma eller pappa. De
vill titta pa en film, ga pa café, det handlar inte om en lang resa,
utan vardagsaktiviteter.

— En flicka blev skjutsad till ridningen av sina foraldrar. Efterat
gick de och fikade. Det var uttalat deras egen tid tillsammans, inte
tid som “’bara blev over”.

Syskonens egna tips till fordldrarna &r att de ska berétta om
diagnosen och vad den innebéar. De ska prata om hur den &r idag
och hur den kan bli i framtiden.

Men det &r inte bara jobbigt att ha ett syskon som har
funktionsnedséttning. Forskning kring syskonskap visar att barnen
har 6kad mognad jamfort med jamnariga, har stark empati,
engagemang, ansvarskansla och att de ofta lyfter fram positiva
upplevelser i familjen, som att de fatt en annan vardegrund i livet.
— Har i Goteborg tycker manga syskon det ar bra, att man far ga
fore i kon pa Liseberg.

Syskonlager

Las mer om Agrenskas syskonarbete pd www.syskonkompetens.se
Pa hemsidan finns bland annat verktyg for samtal och lastips i
amnet. Dar finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
fragestéllningar. De bygger pa foraldrars egna berattelser.
http://www.agrenska.se/sida/Syskonkompetens/Syskon/Pratmandl
ar-och-syskonkarlek/

Rickard har en lillasyster

Rickard var tjugo manader nar hans lillasyster Jenny foddes. Jenny
har ocksa kongenital myopati. De noterade tidigt att hon gick lite
snett med fotterna och gick lite langsamt, men borjade inte
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reflektera Gver att det kunde vara nagot sarskilt problem forran
utredningen av Rickard startade.

Foraldrarna beskriver dem som véldigt olika. Rickard spelar dator
och Jenny pysslar.

De ar bada medvetna om de fysiska begransningar som sjukdomen
innebdr och 6ppna mot omgivningen om den.

— Jenny brukar forklara, om det ar nagot som hon inte fixar, att
detta kan jag inte pa grund av min muskelsjukdom. For dem &r det
inget sarskilt, det dr bara sa det ar.

Nér det var skolresa till ett stort badhus var syskonen med.
Foréldrarnas instdllning ar att ”det 10ser sig”.

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sarskilda behov tidigt har
kontakt med tandvarden, garna en barntandvardsspecialist.
Om det finns svarigheter med tal, sprak och atande behovs
aven kontakt med logoped.

Det sager specialisttandldkare Anna Odman och logoped Lisa
Bengtsson som arbetar p& Mun-H-Center i Hovas.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pé Lilla Amundén.
Det &r en specialistklinik och ett nationellt kunskapscenter med
syfte att samla, dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard,
munhdalsa och munmotorik hos barn med séllsynta diagnoser.
Kunskapen sprids for att bidra till ett battre omhéndertagande och
en hogre livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras
anhoriga.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och vuxenvistelser
traffar Mun-H-Center manga personer med olika
funktionsnedsattningar och sjukdomar. Efter godkénnande fran
foraldrarna gor en tandlékare och en logoped en Gversiktlig
undersokning och bedémning av barnens munforhallanden.
Observationerna, tillsammans med information som foréldrarna

ldmnat, stélls samman i en databas.
Kunskap om sallsynta diagnoser sprids via Mun-H-Centers

webbplats (www.mun-h-center.se) och via MHC-appen
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Tand- och munvard for barn och ungdomar med séarskilda
behov

Det &r en stor fordel om den férebyggande tandvarden &r sa bra att
en god munhdlsa kan bevaras.

Att komma igang med goda vanor tidigt ar viktigt. Alla bor
anvanda fluortandkram. Tandvarden rekommenderar foréldrar att
hjélpa sina barn med tandborstningen och borsta tva ganger om
dagen. For att underlatta tandborstningen tipsar Anna Odman om
att st bakom barnet och anvéanda den egna kroppen som stod.

— Da kommer man at battre och det blir lattare att borsta.
Alternativt kan man lata barnet ligga ner i en sang eller liknande.
Nar nya kindtander kommer ar det extra noga med tandborstning
av groparna pa tuggytan. De kan ocksa forseglas med plast for att
minska risken att fa hal.

Det finns manga olika typer av hjalpmedel som kan underlatta
munvarden. Tandvardspersonalen hjalper till att individuellt prova
ut 1ampliga hjalpmedel.

Vid arliga undersokningar pa tandklinik &r det viktigt att
tandlakaren far kannedom om barnets aktuella hélsa och
medicinering, da det kan paverka salivens kvalitet och ge
muntorrhet med 6kad risk for karies, hal i tanderna, som foljd.
Kontroll av bettutveckling, kékleder och kakmuskulatur &r ocksa
viktig att utfora forutom sedvanlig kontroll av munhygien, tandkott
och tander. Ett eller tva aterbesok mellan de ordinarie besdken
rekommenderas for polering och fluorbehandling av tdnderna.
For barn som inte tycker om tandkramssmaker finns sarskilda
tandkramer utan smak. Det finns ocksa tandkramer som inte
skummar sa mycket.

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn
och ungdomar med sérskilda behov ett anpassat
tandvardsomhandertagande.

Munhalsa vid kongenital myopati
Foljande munrelaterade symtom kan — men behdver inte —
forekomma vid kongenital myopati

» Olika typer av bettavvikelser kan eventuellt forekomma till
exempel Oppet bett och underbett

» Smal och hég gom kan eventuellt forekomma

 Eventuellt en paverkan pa gapférmagan
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 Eventuellt en svarighet med tandborstningen pa grund av
nedsatt hand/armfunktion.

Att tanka pa for barn med kongenital myopati

e Takontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
behandlaren har kunskap om barnets sjukdom.

e Vissa mediciner kan ge muntorrhet, vilket dkar risken for
karies.

e Forbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, pa tandlékaren och stolen
hen ska sitta i. (Anvandbara bilder finns pa www.bildstod.se,
och www.kom-hit.se)

Munmotorik vid kongenital myopati
Nér det géller barn med kongenital myopati kan, men behdver inte,

féljande symtom férekomma:
* Nedsatt muskeltonus och muskelstyrka i mun- och

ansiktsomradet. Det kan leda till

— Tugg- och svéljsvarigheter
— Paverkan pa tal och mimik
— Nedsatt salivkontroll

* Ledstelhet — kakleden
— Nedsatt gapformaga/kéakrorlighet
— Tuggsvarigheter
— Forsvarar munvard, tandvard

En logoped kan utreda kommunikationsférmaga, sug-tugg- och
svaljformaga och munmotorisk formaga hos barnet.

— Det ar viktigt att veta att alla barn har rétt till en ordentlig
utredning av dessa fardigheter. Man ska inte néja sig med
forklaringen att svarigheterna *ingéar i sjukdomen’, séger Lisa
Bengtsson.

Atsvarigheter

Atsvarigheter kan yttra sig pa olika satt. Det kan dels handla om
viljan och orken att 4ta och férmagan att ata.

— Matlusten paverkas ocksa av hur mage och tarm fungerar, liksom
av andning och allmantillstandet, sager Lisa Bengtsson.

Tal och sprak
Talet kan vara svagt, nasalt och odistinkt till exempel pa grund av
andningssvarigheter och muskelsvaghet. Man kan ocksa ha
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sprakliga svarigheter. For att skilja ut vad som eventuellt paverkar
barnets kommunikation och hur detta da kan behandlas, bor
personen fa en individuell beddmning.

Stelhet i kdkleden

For att forebygga och behandla stelhet i kdkleden och bibehalla
aktivitetsformagan &r det bra att passa pa i samband med maltid,
munlek och tandborstning.

— Ta ut rérligheten genom att uppmuntra barnet att gapa stort,
skjuta fram underkaken och fora underkaken at vardera sidan. En
form av stretchovning. Det finns ocksa sérskilda traningsredskap
for att stretcha ké&kleden och darmed motverka minskad
gapformaga.

Syftet med behandlingen ar att 6ka formagan att kontrollera
saliven, forbattra at-och artikulationsformaga samt vid behov 6ka
eller minska kéanslighet i munnen.

— Det ar jattebra med tvarprofessionella samarbeten dar olika
specialister som har med barnet att géra kan samverka for att na
bésta resultat, sdger Lisa Bengtsson.

Forskningsprojekt

For den som har en neuromuskulér sjukdom ar det mojligt att delta
i ett forskningsprojekt genom Mun- H- Center. Det innebér att
man far traffa ett tandvardsteam och logoped vid vissa intervall
(fyra ar) for undersokning och radgivning kring hélsa och
munmotorik.

L&as mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i den nya skriften "Uppleva med munnen”. Den
gar att bestalla via Mun-H-Centers hemsida:
www.mun-h-center.se

Foréldrarna beskriver Rickard som snabbténkt, att han gillar
dataspel och god mat. Och hdnga med kompisar.

Familjen reser ofta. Nér barnen fyllde tio ar fick de 6nska sig en
resa med bara foraldrarna. Bada ville till London.

— Nér Rickard fyllde ar blev det fyra dagar pa hotell och fotboll var
en Onskan, sdger Jens och Erica.
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Jenny valde ocksa London nar hon fyllde tio ar, men da blev det
shopping och Madame Tussauds.

Rickard ar véldigt nyfiken och intresserad av mycket. Foréldrarna
berattar att han inte later sin muskelsvaghet hindra honom och att
de ar mana om att stétta honom. Som néar de akte Danmarksbaten
och fick komma upp till kommandobryggan. Upp dit var det en
brant trappa.

— Rickard kunde ju sagt att han inte ville, men han lat inte trappan
hindra sig. Fast det tog lite tid kom han upp.

— Och vi &r mana att stotta honom. Vi vill inte éverbeskydda nagon
av dem, séger foraldrarna.

Socionom Cecilia Stocks fran Agrenska beskriver olika
stodinsatser genom till exempel Forsakringskassan och
Socialtjanstlagen, SoL och LSS, Lagen om stdd och service till
vissa funktionshindrade.

Cecilia Stocks visar en schematisk bild 6ver de aktorer” som &ar
centrala och som paverkar personer med sallsynta diagnoser. Det ar
alltifran regering, departement, kommuner och landsting till
intresseorganisationer som Riksforbundet Sallsynta Diagnoser.

Ny patientlag

Sedan 1 januari 2015 finns en ny patientlag som starker stallningen
for patienter. Som patient har du ratt att vélja 6ppenvard i andra
landsting och du har lattare att fa en ny medicinsk bedomning.
Barns inflytande Gver sin egen vard har ocksa forstarkts. De har i
den ratt att fa information om sin egen behandling, pa ett sétt som
de forstar.

Samordning

FOr att sikerstélla en patients behov av bland annat samordning av
vard- och samhéllskontakter infordes i halso- och sjukvardslagen
2010 att vardenhetschefen fast vardkontakt vid utskrivning fran
slutenvarden.

| januari 2018 kom ny lag om samverkan och uppféljning nar
fortsatta insatser fran 6ppenvard behdvs. Den fasta vardkontakten
ska ge information, formedla kontakter inom varden och vara
kontaktperson inom andra delar av varden.
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Samordnad Individuell plan, SIP

Kommun och landsting &r skyldiga att upprétta en individuell plan,
enligt bade 2 kap. 7 § socialtjanstlagen (2001:453), SoL, ochi 3 f §
hélso- och sjukvardslagen.

En SIP gors nar kompetens behdvs fran flera verksamheter och dar
ansvarsfordelningen behdver fortydligas till exempel.

— Den kan ocksé goras om en person upplever att man "’bollas runt”
bland flera instanser.

Skollagen

Skollagens 1 kap 4 § slar fast att skolan ska ta hansyn till elevers
olika behov. Elever ska ges stod och stimulans sa att de utvecklas
sa langt som majligt.

Skolan ska stréva efter att uppvaga skillnader i elevernas
forutsattningar att tillgodogdra sig utbildningen.

Anpassningar i forskola och skola

Anpassningar i férskola och skola kan besta av ett sarskilt schema
over skoldagen, extra tydliga instruktioner eller stod att séatta igang
arbetet.

Undantagsbestammelsen

| skollagen finns en undantagsbestammelse i

10 kap 21 § tidigare kallad Pysparagrafen. Den ger elever med
funktionsnedséttning ratt att undanta vissa delar i kunskapskraven
och dnda fa godkéant betyg. Formuleringen lyder: ”Om det finns
sarskilda skal far det vid betygssattningen bortses fran enstaka
delar av de kunskapskrav som eleven ska ha uppnatt. Med sarskilda
skal avses funktionsnedsattning eller andra liknande personliga
forhallanden som inte ar av tillfallig natur och som utgor ett direkt
hinder for att eleven ska kunna na ett visst kunskapskrav.”

Infor forandringar

Infor alla forandringar &r det viktigt med forberedelser. Det galler
till exempel nar barnet borjar forskola och vid 6vergangen fran
forskola till skola. Och vid alla stadiebyten.

Ta kontakt med forskola och skola infor bytet. Gor gérna
studiebesok pa skolan om det finns osakerhet om vilken som passar
barnet bast.

Ge skriftlig information om barnet, till exempel dokumentationen
om barnets diagnos nar det ar dags for skolstart.

Forbered motet!
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— Som foralder till ett barn med funktionsnedsattning blir det
manga moten med de parter som omger barnet. Forbered er val
infor motet och se till att ha med alla beslutsfattare pa motet. Det
kan till exempel vara bra att ha med skolskéterskan pa motet.

Ha en dagordning och bestam pa forhand hur lang tid métet ska
vara. For ett protokoll om vem som ska gora vad till nar. Boka en
ny tid for aterkoppling och uppfdljning av atgarderna. Om det
verkar vara svart att fatta ett beslut pa grund av olika asikter stall da
fradgan: Hur gor vi da? Det betonar att ansvaret for en 16sning ar
gemensamt.

Vart vander vi 0ss?

Den som &r missnojd ska i forsta hand vanda sig till skolans rektor.
| andra hand kan man vanda sig till ansvarig tjansteman eller
namnd i kommunen. Eller till

Skolverket

www.skolverket.se

Skolverkets upplysningstjanst:

Tel: 08 - 527 332 00

upplysningstjansten@skolverket.se

Skolinspektionen, www.skolinspektionen.se

LSS, Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade

LSS finns till for att ge goda livsvillkor. Det ar en rattighetslag med tio
olika insatser.

LSS har insatser for personer

— med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande tillstand.

— med betydande eller bestaende begavningsmassigt funktionshinder eller
hjarnskada i vuxen alder foranledd av yttre vald eller kroppslig sjukdom
—med andra varaktiga fysiska eller psykiska funktionsnedsattningar som
uppenbart inte beror pa normalt aldrande, om de &r stora och férorsakar
betydande svarigheter i den dagliga livsforingen och darmed ett
omfattande behov av stdd eller service.

Korttidsvistelse och anhérigstod

Exempel pa bistand inom LSS och Socialtjanstlagen (om man inte
omfattas av LSS) ar korttidsvistelse, avldsarservice,
kontaktperson/ledsagare och korttillsyn for skolungdom over 12 ar.
Man har alltid ratt att soka bistand och fa ett skriftligt beslut.

Inom Socialtjanstlagen, SoL, finns rtt till anhorigstod. | det ingar att
kommunerna har skyldighet att erbjuda stod, samtalsgrupper, samtal,
massage, traning med mera.

Ta kontakt med en anhdrigkonsulent/ anhdrigstdjare i kommunen,
kommunens véxel for att veta mer.
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Bostadsanpassning

Den enskilda kommunen beslutar om rétten till bostadsanpassning.
Vill man klaga pa kommunens handlaggning anmaler man det hos
Boverket
https://www.boverket.se/sv/bab-handboken/Om-bostadsanpassning

Vart vander vi 0ss?

Socialsekreterare/ handlaggare

Habiliteringen/kuratorn

Brukarstodsorganisationer (Lasse, Bosse)

Brukarstodscentrum

Organisationer

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom, for
rekreationsresor och hjalpmedel. S6k fonder har:

* Sjukhuset
* Biblioteket (Alla dessa fonder” och ”Stora fondboken™)

* Lansstyrelsernas gemensamma stiftelsedatabas
http://www.stiftelser.lst.se/StiftWeb/SSearch.aspx

« http://habilitering.se/funktionshindersguiden/ekonomi/fonder

« Foretag

for ovanliga diagnoser

| Socialstyrelsens kunskapsdatabas om ovanliga diagnoser finns
over 300 informationstexter som var och en beskriver en eller flera
diagnoser. Texterna produceras av Informationscentrum for
ovanliga diagnoser vid Goteborgs universitet, i samarbete med
ledande medicinska specialister. Berdrda intresseorganisationer
bidrar ocksa med synpunkter pa informationen. En sarskild
expertgrupp utsedd av Goteborgs universitet kvalitetssakrar
texterna innan de publiceras.

Nya diagnosbeskrivningar tillkommer varje ar och texterna
revideras regelbundet. Till varje text finns en kort sammanfattning
som kan laddas ner och skrivas ut.

Informationscentrum for ovanliga diagnoser svarar pa fragor om
texterna i databasen och ger rad om vart man kan vanda sig for att
fa mer information. Telefon 031-786 55 90, e-post
ovanligadiagnoser@aqu.se.

L&s mer pa: socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser
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Nationella funktionen sallsynta diagnoser

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

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

NFSDs uppgift ar att:

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

bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av halso- och sjukvarden och till andra berorda
samhallsinstanser samt till patienter och anhdriga

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 l&nder och internationella
organisationer.

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

Mer om NFSD verksamhet kan du lasa pa www.nfsd.se
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En sammanfattning av dokumentation nr 567

Kongenitala myopatier &r ett samlingsnamn for olika medfédda
sjukdomar i muskelvdavnaden. Sjukdomarna leder alla till att
skelettmusklerna inte fungerar som de ska.

Omkring sex barn per 100 000 levande fédda har nagon form av
kongenital myopati.

Kongenitala myopatier &r genetiska sjukdomar som har olika sorters
arftlighet. De drvs autosomalt dominant, autosomalt recessivt eller X-
bundet.

Behandlingen vid kongenitala myopatier syftar till att lindra symtom,
kompensera for funktionsnedsattningar och skapa forutsattningar for
god livskvalitet. Barnen behover ocksa habiliteringsinsatser.

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sdllsynta diagnoser

AGRENSKA

. www.agrenska.se
© Agrenska 2018 g
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